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directora: dra. michelle lópez.
dirección: sociedad venezolana de Puericultura y Pediatría,
urb. la castellana, Av. san felipe, entre 2ª transversal y calle
José Ángel lamas, centro coinasa, mezzanina 6, caracas,
venezuela. teléfonos: (58) (0212)263.73.78 / 26.39.
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INTRODUCCIÓN: 
la revista “Archivos venezolanos de Puericultura y

Pediatría” (AvPP) es el órgano oficial de divulgación de la
sociedad venezolana de Puericultura y Pediatría (svPP). su obje-
tivo fundamental es la publicación de trabajos científicos -origina-
les, de revisión-, casos clínicos, guías de manejo clínico, cartas al
editor, informes técnicos y temas de interés general para el pedia-
tra. Así mismo, se publican los libros de resúmenes de conferen-
cias y trabajos libres presentados en los congresos nacionales de
la svPP.  

REQUISITOS GENERALES: 
enviar anexa al trabajo científico, una comunicación dirigida

al editor, la cual deberá contener lo siguiente: 
• solicitud de la publicación de dicho trabajo.
• Aceptación de todas las normas de publicación de la

revista.
• Información acerca de publicaciones previas del trabajo,

ya sea en forma total o parcial (incluir la referencia
correspondiente en el nuevo documento), así como el
envío a cualquier otra revista médica.

• una declaración de relaciones financieras u otras que
pudieran producir un conflicto de intereses.

• una declaración donde se señale que el manuscrito ha sido
leído y aprobado por todos los autores y el acuerdo entre
los mismos sobre el orden en que deben aparecer. esta
declaración debe ser firmada por todos los autores.

en los artículos originales y en los casos clínicos, luego del
nombre y apellido del autor o de los autores, se debe colocar si
dicho trabajo fue objeto de un reconocimiento en un congreso u
otro evento científico (ejemplo: Primer Premio Póster en el
lvIII congreso nacional de Pediatría, 2012).

NORMAS GENERALES PARA LA PUBLICACIÓN 
Para la publicación de artículos científicos en la revista

AvPP, se deben cumplir los requisitos establecidos por el comité
Internacional de editores de revistas (normas de vancouver)
disponibles en el siguiente enlace: http://
www.metodo.uab.es/enlaces/ 

• todo el trabajo debe ser escrito a doble espacio, con fuente
times new roman de tamaño 11.

• las páginas deberán ser numeradas, colocándose el
número en el margen inferior derecho.

se debe enviar al comité editorial de la revista AvPP: se
debe enviar una versión electrónica del trabajo al comité editorial

de la revista AvPP a través del correo electrónico de la svPP
(svpediatria@gmail.com)  y /o mediante el sistema open Journal
system (http://www.svpediatria.org/ojs/). 

ARTÍCULO ORIGINAL:
el trabajo debe estructurarse de la siguiente manera: portada,

resumen en español e inglés (summary), palabras clave (en es-
pañol e inglés: Key words), introducción, métodos, resultados,
discusión, agradecimientos y referencias. 

PORTADA:
la portada es la página número uno (1) y debe contener:
• título en español e inglés, conciso, con un máximo de

quince (15) palabras con toda la información que permita
la recuperación electrónica del artículo. se sugiere
enunciar en primer lugar el aspecto general y en segundo
lugar el aspecto particular. ej: se prefiere “hipoglicemia
neonatal refractaria como presentación de déficit parcial
de Biotinidasa” a “déficit parcial de Biotinidasa.
Presentación de un caso clínico”.

• Autores: nombres y apellidos completos, especificando el
orden de aparición de los mismos mediante un número
entre paréntesis, este  número se utilizará también  para
identificar los cargos institucionales. Autor corresponsal
debe contener el nombre, dirección postal, teléfono (s), fax
y correo electrónico.

• encabezamiento de página o título abreviado (menos de
40 caracteres).

RESUMEN Y PALABRAS CLAVE:
• la segunda página debe contener un resumen estructurado

de 250 palabras como máximo, con las siguientes secciones:
introducción, objetivos, métodos, resultados y conclusiones.
debe reflejar con exactitud el contenido del artículo y
recalcar aspectos nuevos o importantes del estudio. se debe
anexar resumen en inglés precedido de la palabra summary.
y acompañado por palabras clave (Key Words).

• Palabras clave y key words, incluir de 3 a 6 palabras que
permitan captar los temas principales del artículo utilizando: la
lista “medical subject headings” (mesh) del Index medicus,
los descriptores en ciencias de la salud (decs) y la
clasificación de enfermedades de la oms, o de los anuarios de
epidemiología y estadísticas vitales del ministerio del Poder
Popular para la salud (mPPs)

INTRODUCCIÓN:  
• enunciar el problema y su justificación, los antecedentes

de importancia del estudio y el objetivo (s) o hipótesis de
la investigación. se sugiere limitar la extensión a un
máximo de tres (3) páginas.

MÉTODOS: 
se deben precisar con detalle los siguientes aspectos:

• diseño de investigación: tipo de estudio, años y lugar en

normAs PArA lA PuBlIcAcIón de trABAJos en lA revIstA
ArchIvos venezolAnos de PuerIculturA y PedIAtríA
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los cuales se realizó el estudio.
• selección y descripción de los participantes del estudio y

las consideraciones éticas.
• Información técnica que identifique los métodos, los

aparatos y los procedimientos.
• describir los métodos estadísticos, incluyendo el nivel de

significancia utilizada

RESULTADOS:
• se deben presentar en una secuencia lógica, comenzando

por los resultados principales o más importantes.
• limitar las tablas y figuras al número necesario para

explicar el argumento del artículo y evaluar los datos en los
cuales se apoya. se sugiere un número máximo de tablas y
de figuras de seis (6). Queda a discreción  del autor
distribuir libremente este número entre tablas y figuras. las
mismas se deben colocar al final del artículo.

• no describir en el texto todo el contenido de las tablas ni
tampoco el de las figuras.

• los resultados se deben redactar en tiempo verbal pasado y
en tercera persona, sin personalizar (por ejemplo ¨los
resultados del presente estudio indican…¨, en lugar de
¨nuestros resultados indican…¨)

• no duplicar la información presentada en las tablas y en las
figuras.

• los resultados propios presentados en tablas o en las
figuras no llevan fuente. 

• el título de cada tabla se debe ubicar en la parte superior de
la misma y el de las figuras en su parte inferior; en ningún
caso deben colocarse siglas o abreviaturas.

• cuando se presenten pruebas estadísticas, la información no
se debe limitar a mencionar si una determinada diferencia
resultó significativa o no; se requiere colocar el p-valor.

• evitar el uso no técnico de términos estadísticos como “azar”
(que implica un dispositivo de aleatorización), “normal”,
“significativo”, “correlaciones” y “muestra”.

DISCUSIÓN:
• hacer énfasis en los aspectos novedosos e importantes del

estudio y en las conclusiones que se derivan de ellos.
• relacionar los hallazgos obtenidos con otros estudios y con

los objetivos de la investigación. 
• no colocar en esta sección cifras absolutas ni porcentajes

descritos en los resultados; sólo se requiere la
interpretación de los mismos.

• señalar las limitaciones del estudio y plantear sugerencias
para nuevas investigaciones.

• evitar hacer afirmaciones rotundas y conclusiones no
avaladas por los resultados. tampoco deben mencionarse
aspectos que no fueron investigados en el estudio.

REFERENCIAS:  
• las referencias deben aparecer al final del artículo, escritas

con  interlineado doble.
• enumerarlas en forma consecutiva, siguiendo el orden de

aparición en el texto. verificar que la referencia coincida
correctamente con la cita en el cuerpo del artículo.

• Identificar las referencias en el texto, tablas y figuras con

números arábigos, entre paréntesis utilizando el mismo
tamaño de fuente empleado en el texto. 

• las referencias citadas solamente en las tablas o figuras se
numerarán siguiendo la primera mención que se haga de
esa tabla o figura en el texto. 

• los títulos de las revistas se abreviarán según el estilo del
Index medicus. la lista se puede obtener en el sitio Web:
http://www.nlm.nih.gov.

• la estructura interna de cada referencia debe ajustarse a las
normas de vancouver vigentes: http://www.metodo.uab
.es/enlaces/

• Abstenerse de colocar referencias que no se hayan
consultado. 

• en el caso de un artículo en un idioma distinto al inglés, la
nlm (national library of medicine) traduce los títulos al
inglés entre corchetes y especifica el idioma original abreviado.

• en caso de que se haya tomado una referencia de otra u
otras publicación(es), se debe señalar a la fuente original, a
menos de que se trate de una referencia histórica o que la
misma se encuentre escrita en un idioma de uso poco
accesible en venezuela. (vague 1956. citado en: …)

Normas y ejemplos de referencias:
Autores
colocar: el (los) Apellido (s) seguido(s) de la inicial del pri-

mer nombre. los autores deben estar separados mediante una
coma y solo se coloca un punto luego del último autor. Indicar
sólo los seis primeros autores, si son más de seis después del
sexto autor colocar: et al. 

título del trabajo 
debe colocarse completo, en el idioma original, nunca entre

comillas sin modificar palabra alguna. 
Articulo de Revista:  

• colocar el nombre abreviado de la revista según: los
Archivos del International standard serial

• los datos de la revista citada deberán estar dispuestos en el
siguiente orden: titulo abreviado, seguido del (sin punto)
año  en el que fue publicado, punto y coma, volumen,
número de la revista entre paréntesis (opcional) seguido de
dos puntos, números de páginas del artículo (utilizar
números completos por ej. 270-278, en lugar de 270-8. si
se trata de las páginas de un suplemento, los números
inicial y final de las páginas deben ir precedidos de la letra
s mayúscula ej. de artículo de revista: nweihed l, moreno
l, martín A. Influencia de los padres en la prescripción de
antibióticos hecha por los pediatras. Arch venez Puer Ped
2004; 65:21-27.

Libros:
• colocar autores, luego título del libro, edición, casa

editorial, ciudad y año de publicación, sin colocar punto
entre ambos. Al final el número de páginas del libro,
seguido de p.

• sólo se coloca el país cuando la ciudad no sea una capital.
Por ejemplo, si se trata de madrid, no hace falta colocar
españa; por el contrario si fuese valencia: colocar
valencia, españa. cuando se trate de una  ciudad de los
estados unidos de América, esta debe ser seguida por el
estado correspondiente (ej. Ann Arbor, mI). el nombre de
la ciudad debe estar en el mismo idioma del resto del texto.
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si está en inglés, debe colocarse en este mismo idioma
(ejemplo: Geneva y no Ginebra en español).

ej. de libros 
Izaguirre-espinoza I, macías-tomei c, castañeda-
Gómez m, méndez castellano h. Atlas de maduración
ósea del venezolano. Primera edición. edit. Intenso
offset. caracas 2003, 237p.

Capítulos de un libro: 
• Primero colocar el o los autores del capítulo seguido por el

título del mismo, punto y seguido de en o In: iniciales seguida
de puntos y el apellido del editor o editores, colocar (editor(s)).
A continuación  los datos del libro, al final pp. y las páginas que
abarcó el capitulo (Por ej. pp. 67-98).

ej. de capítulo de un libro
Baley Je, Goldfarb J. Infecciones neonatales. en: 
m.h. Klaus, A.A. fanaroff, (editores). cuidados del 
recién nacido de alto riesgo. 5ª edición. mc Graw- 
hill Interamericana. méxico 2002, pp. 401-433.

Trabajo aún no publicado:  
• Autores luego título, nombre de la revista y al final seguido

de punto y seguido colocar en prensa punto y seguido y el
año.

ej. de artículo no publicado
tian d, Araki h, stahl e, Bergelson J, Kreitman m.
signature of balancing selection in Arabidopsis. Proc
natl Acad sci u s A. en prensa. 2002.

• Para aceptar la referencia de un artículo no publicado, el
autor debe enviar una constancia emitida por el comité
editorial de la revista en relación a la aceptación del
artículo para su publicación 

Material electrónico:  
• Artículo de revista en Internet: 

Autores, seguido del título. colocar entre corchetes serie en
Internet, punto y seguido, luego entre corchetes citado día
en números seguido del mes abreviado y luego el año, punto
y coma entre corchetes el número de páginas aproximado,
punto y seguido y finalmente colocar disponible en: y la
dirección electrónica donde se obtuvo. 

ej. de revista en Internet
Abood s. Quality improvement initiative in nursing
homes: the AnA acts in an advisory role.  Am J nurs:
[serie en Internet]. [citado 12 agosto 2002]; [aprox. 3
p.]. disponible en: http://www.nursingworld.org/
AJn/2002/june/Wawatch.htm

Monografías en internet:  
• Igual al anterior sustituyendo serie en Internet por

monografía en Internet.
ej. monografía en Internet 
foley Km, Gelband h, editors. Improving palliative
care for cancer: [monografía en Internet]. [citado 9 jul
2002]. disponible en: http://www.nap.edu/books/
0309074029/html/.

Otras fuentes electrónicas: 
• Página principal de un sitio Web: cancer-Pain.org

[homepage de página principal en Internet]. new york:
Association of cancer online resources, Inc.; c2000-01
[actualizado 16 mayo 2002; citado 9 jul 2002]. disponible
en: http://www.cancer-pain.org/.

• Página Web de una organización, asociación etc.: American
medical Association [página web  en Internet]. chicago: the
Association; c1995-2002: [actualizado 1 ene 2002; citado 12
ago 2002]. disponible en: http://www.amaassn.org/ama/
pub/category/1736.html.

Artículo presentado en congreso:  
• colocar autor, título, ciudad, seguido de dos puntos: tema

libre presentado en (colocar el nombre del congreso) punto
y coma mes y año.

ej. de Artículo presentado en congreso 
Gonzales d, suarez A. mortalidad materna en el
hospital domingo luciani, caracas: tema libre
presentado en el  XI congreso venezolano de
obstetricia y Ginecología; octubre 2011.

Tesis y trabajos de grado:  
• colocar Autor. titulo. Grado académico. ciudad, País.

Institución que otorga el grado, Año. número de página
consultada seguida de  pp.

ej. de tesis
fernández f. morbilidad y mortalidad por diarrea Aguda:

estudio retrospectivo en pacientes hospitalizados del
hospital J m de los ríos. tesis de especialización.
caracas. universidad central de venezuela, 1990. 48
pp.

FOTOGRAFÍAS:  
enviar las fotografías digitalizadas en blanco y negro y a

color, a una resolución de 300 dPI en formato tIff o ePs, a un
tamaño mínimo de 10 cms de ancho por la altura que obtenga la
foto, o realizar un Pdf a máxima calidad,  en archivos apartes al
archivo de Word. no insertar imágenes dentro del texto, colocar-
las al final del artículo; así como  las tablas y figuras cuando las
hubiere.

las fotos deben ser identificadas con la siguiente informa-
ción: figura, número y título.

   ejemplo: figura 1. estudio inmunohistoquímico. 
(Por favor indicar en el texto la figura que corresponda).

debido a la connotación legal que puede tener la plena iden-
tificación de una persona, especialmente su cara, deberá anexarse
la autorización del representante legal. si es imposible, el autor
asumirá por escrito, ante el comité editorial, la responsabilidad
del caso y sus consecuencias  legales.

UNIDADES:
se usará el sistema Internacional (sI) de unidades de medida

para las unidades y abreviaturas de unidades. ejemplos: s para se-
gundo, min para minuto, h para hora, l para litro, m para metro,
kda para kilodaltons, 5mm en lugar de 5x10-3, m o 0,005 m, etc.

ABREVIATURAS:
deben evitarse las abreviaturas o usarse lo menos posible. si

se van a utilizar, deben ser definidas cuando se mencionen por
primera vez. no deben aparecer abreviaturas en el título del artí-
culo, de las tablas ni de las figuras. 

ARTÍCULO DE REVISIÓN:
el artículo de revisión facilita la actualización y revisión de

un aspecto científico, realizado por especialistas en el tema:
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ofrece al lector interesado una información condensada sobre
un tema, realiza interpretaciones y adelanta explicaciones en tó-
picos médicos.

el artículo requiere de, al menos, 40 referencias con priori-
dad de los últimos cinco (5). en caso de que esto no sea posible,
deben especificarse las razones (tópicos muy poco frecuentes o
muy poco investigados previamente). el texto deberá expresar
con claridad las ideas a ser desarrolladas, y tratará de transmitir
un mensaje útil para la comprensión del tema central del artícu-
lo de revisión.

las secciones básicas del artículo de revisión son: página
inicial, resumen, (en español y en inglés), introducción, texto,
referencias bibliográficas. 

la estructura del texto puede variar de acuerdo al alcance
del mismo. Así, por ejemplo, en una revisión descriptiva de una
enfermedad, la secuencia más apropiada es: introducción, etio-
logía, patogenia, manifestaciones clínicas, hallazgos de labora-
torio, tratamiento, prevención o pronóstico. si se va a revisar
sólo un aspecto, por ejemplo, el tratamiento de la enfermedad,
el texto tendrá las siguientes secciones: introducción, tratamien-
to establecido, nuevas formas de tratamiento, perspectivas tera-
péuticas. la discusión del tema también puede plantearse de lo
general a lo particular; por ejemplo, en un nuevo tratamiento,
las secciones serán: introducción, efectos sistémicos del medi-
camento, efectos en sistemas específicos: cardiovascular, renal,
neurológico y otros. el autor o los autores de un artículo de re-
visión deben plasmar su interpretación crítica de los resultados
de la revisión bibliográfica con claridad y precisión, y dejar
siempre la inquietud sobre aquellos tópicos del tema que re-
quieren una mayor o más profunda investigación.

la extensión de los artículos de revisión no debe ser mayor
de 6000 palabras, excluyendo las referencias.

CASO CLÍNICO:
el objetivo del reporte de un caso clínico es realizar una con-

tribución al conocimiento médico, presentando aspectos nuevos o
instructivos sobre una enfermedad determinada. los casos clínicos
considerados usualmente para un informe son aquellos que cum-
plen alguna o varias de las siguientes condiciones:

• están relacionados con una enfermedad nueva o poco
frecuente.

• muestran alguna aplicación clínica importante.
• Ayudan a aclarar la patogénesis del síndrome o de la

enfermedad.
• muestran una relación no descrita previamente entre dos

enfermedades.
• describen una complicación de algún tratamiento o

fármaco.
• dan ejemplo de un enfoque práctico o novedoso para el

diagnóstico y el manejo de una enfermedad. 
• representan aspectos psicosociales esenciales en el

enfoque, manejo, o prevención del problema o enfermedad.
Algunos casos clínicos son ilustrativos de síndromes comu-

nes, los cuales no son todavía muy reconocidos por el médico
o el profesional de salud; pueden ilustrar también algún síndro-
me de baja prevalencia pero de gran importancia, o pueden em-
plearse para la enseñanza de alguna área de la medicina o de la
salud.

las secciones básicas del reporte del caso clínico son: resu-
men (en español e inglés), introducción, presentación del caso,
discusión  y referencias.

el resumen debe ser corto, concreto, fácil de leer (entre 100
y 150 palabras). debe describir los aspectos sobresalientes del
caso y por qué amerita ser publicado. la introducción da una
idea específica al lector del tópico que representa el caso clínico
y sustenta con argumentos (epidemiológicos o clínicos) el por
qué se publica, su justificación clínica o por sus implicaciones
para la salud pública.

la presentación del caso es la descripción cronológica de la
enfermedad y la evolución del paciente. ello incluye la sinto-
matología, la historia clínica relevante, los resultados de exáme-
nes o pruebas diagnósticas, el tratamiento y la evolución. si se
utilizan pruebas de laboratorio poco usuales se deben incluir los
valores normales entre paréntesis. si se mencionan medicamen-
tos se debe usar el nombre genérico y las dosis utilizadas.

en la discusión se hace un recuento de los hallazgos princi-
pales del caso clínico, se destacan sus particularidades o con-
trastes. se debe sustentar el diagnóstico obtenido por el autor
con evidencia clínica y de laboratorio, y las limitaciones de
estas evidencias. se debe discutir cómo se hizo el diagnóstico
diferencial y si otros diagnósticos fueron descartados adecuada-
mente. el caso se compara con otros reportes de la literatura,
sus semejanzas y sus diferencias. Aquí está implícita una revi-
sión crítica de la literatura sobre otros casos informados. se
mencionan las implicaciones clínicas o sociales del caso o pro-
blema presentado. Generalmente hay al menos una conclusión,
donde se resalta alguna aplicación o mensaje claro relacionado
con el caso. no se deben hacer generalizaciones basadas en el
caso o casos descritos.

la extensión de los reportes de casos clínicos no debe ser
mayor de 2000 palabras, excluyendo las referencias.

CARTAS AL EDITOR:
el comité de redacción, recibe cartas de lectores que quieran

expresar su opinión sobre trabajos publicados. estas deben tener
una extensión máxima de dos cuartillas (500 palabras) y deben
acompañarse de las referencias bibliográficas que fundamenten
sus opiniones. serán enviadas a los autores de los trabajos y pu-
blicadas ambas según decisión del comité editorial.

GUÍAS DE MANEJO CLÍNICO
las Guías de manejo clínico son un conjunto de instruccio-

nes, directrices o recomendaciones, desarrolladas de forma siste-
mática, cuyo propósito es ayudar al personal de salud y a los pa-
cientes a tomar decisiones sobre la modalidad de asistencia mé-
dica más apropiada y actualizada en presencia de cuadros clínicos
específicos.

estas guías pueden obtenerse a partir de las conclusiones de
los consensos convocados periódicamente por la sociedad
venezolana de Puericultura y Pediatría, en los cuales participan
expertos en el tema a considerar. también pueden ser el resultado
de revisiones realizadas por uno ó más autores en relación a dis-
tintos temas de interés pediátrico. en ambos casos, el formato
exigido para su publicación es el de un trabajo de revisión, por lo
cual se recomienda seguir las normas especificadas en la sección
correspondiente.



EDITORIAL

los Primeros 1000 días de vida constituyen un período de
gran vulnerabilidad y una ventana crítica ya que determinan
la salud y la enfermedad durante todo el curso de vida. está
basado en la epigenética (factores externos, nutricionales o
no, que afectan la expresión génica sIn cambiar la secuencia
del Adn) dentro de la influencia que ha tenido la transición
Alimentaria y nutricional (tAn) en el mundo. en venezuela,
la “doble carga nutricional” producto de esta tAn, ha evolu-
cionado hacia un predominio de la desnutrición sobre la obe-
sidad debido a la crisis alimentaria y asistencial actual.

su presencia en niños y jóvenes es motivo de preocupa-
ción, debido a las posibles secuelas en los futuros adultos y
que podría comprometer el capital humano. la recuperación
depende de la magnitud de la carencia, duración de la misma
y edad del niño. el crecimiento compensatorio físico comple-
to es posible con una adecuada nutrición, pero el psico-neu-
rológico es más difícil, ya que el desarrollo cerebral necesita
de macronutrientes suficientes (como las proteínas y las gra-
sas), así como de micronutrientes (como los folatos y el hie-
rro), además de calorías para el complejo desarrollo secuen-
cial cognitivo y funcional del sistema nervioso.

existen debilidades inherentes a la población venezolana
tales como el deficiente control prenatal y la alta tasa de em-
barazo en adolescentes, más prevalente en los estratos bajos
de la población y que traducen el fracaso de una educación
para la salud y una ausencia de alternativas de proyecto de
vida para las mujeres con menor nivel educativo, así como las
bajas prevalencias de lactancia materna, a pesar de grandes
esfuerzos de grupos con un apostolado admirable. esto, unido
a los aumentos vergonzosos de la mortalidad materna y de la
mortalidad infantil, hace de estos primeros 1000 días de vida
un reto para todo el equipo de salud.

en el país, entes públicos como el ministerio del Poder
Popular para la salud (mPPs), iniciaron hace algunos años
un proyecto con la oPs para disminuir la mortalidad materna
e infantil con actividades en los hospitales públicos.
Asimismo, la unIcef en su convenio con la svPP, ha teni-
do logros parciales en sus componentes lactancia materna y
Atención neonatal, pero son los entes académicos y privados
los que más han trabajado en este campo. el II consenso
venezolano de nutrición: “nutrición temprana para la salud
a corto y largo Plazo” coordinado por la sociedad
venezolana de Puericultura y Pediatría y donde intervinieron
varias sociedades médicas, las sociedades de endocrinología
y metabolismo, de cardiología, de oncología entre otras,
tuvo resultados publicados como guía para los pediatras del
país. Instituciones privadas como cAnIA, la sociedad de
cardiología Preventiva y la fundación Bengoa han trabajado
en prevención de la obesidad y enfermedades crónicas rela-
cionadas con la nutrición.

en este momento, la sociedad venezolana de Puericultura
y Pediatría, la sociedad venezolana de obstetricia y
Ginecología, cAnIA y la fundación Bengoa, unen esfuerzos
en el Proyecto orígenes del desarrollo de la salud y la
enfermedad (odse) venezuela mediante la creación de un
consenso nacional cuya meta es: la elaboración de una
agenda preventiva común contra la malnutrición por dé-
ficit y por exceso y sus comorbilidades bajo el enfoque de
los Primeros 1000 Días de Vida y su influencia sobre todo
el curso de vida.

mercedes lópez de Blanco
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RESUMEN

el artículo 86 de la ley orgánica para la Protección de niños, niñas y Adolescentes  refiere el derecho de los niños y adolescentes (nA)
a defender sus derechos por sí mismos y la garantía de este ejercicio ante cualquier persona, instancia, entidad u órgano. Objetivo:
analizar este derecho, desde la valoración bioética, basado en el nivel de conocimiento del personal de salud (Ps) y padres, los
procedimientos hospitalarios y la percepción del nA en el hospital dr. luis ortega (hlo) del estado nueva esparta de octubre a
diciembre 2017. métodos: descriptivo transeccional, con muestreo intencional e implementación de tres instrumentos para cada grupo
poblacional y posterior análisis descriptivo. Resultados: el Ps y padres muestran un bajo nivel de conocimiento del artículo 86 y otros
derechos relacionados con la atención de los nA hospitalizados; en la institución no se encuentran servicios de calidad, políticas en
defensa de la igualdad y ausencia de discriminación, protocolos de procedimientos para el personal, infraestructuras seguras con entorno
sano y procedimientos médico-legales que permitan la defensa de los derechos de los nA que evidencien respeto por algunos de sus
derechos y debilidad en el cumplimiento de otros. Conclusión: en el hlo no existen garantías para el cumplimiento de los derechos de
nA hospitalizados ni del artículo 86, con limitación para actuaciones beneficentes y restricción de conductas no maleficentes que
incrementan su riesgo y la vulnerabilidad del principio de justicia distributiva con nA hospitalizados que muestran insatisfacción y no
cumplimento de requerimientos importantes acordes a su edad.

Palabras clave: loPnnA, derechos del niño, niño hospitalizado, Bioética

RIGHTS OF HOSPITALIZED CHILDREN AND ADOLESCENTS: A BIOETHICS ASSESSMENT

SUMMARY

the Article 86 of the law for the Protection of children and Adolescents rights refers to the right of children and adolescents (cA) to
defend their rights for themselves and the guarantee of this exercise before any person, body or entity. Objective: to analyze this right, as
a bioethical assessment, based on the level of knowledge of the health personnel (hP) and parents, the hospital procedures and the
perception of the cA at the dr. luis ortega hospital (hlo) of the nueva esparta state (october-december 2017). methods: descriptive,
transectional, with intentional sampling and implementation of three instruments for each population group and subsequent descriptive
analysis. Results: the hP and parents show a low level of knowledge of article 86 and other rights related to the care of the hospitalized
cA; in the institution there is no evidence of quality services, policies in defense of equality and absence of discrimination; procedural
protocols for personnel, a safe infrastructure with a healthy environment and medical-legal procedures that allow access to the defense of
the rights of cA that, from their perception, show respect for some of their rights and weakness in the compliance of others . Conclusion:
In the hlo there are no guarantees for compliance with hospitalized cA rights and article 86; hP and parents have limitations for
beneficent actions and restriction of non-maleficent behaviors that increase their risk and the vulnerability of the principle of distributive
justice with hospitalized cA that show dissatisfaction and non-compliance with important requirements according to their age.

Keywords: loPnnA, children's rights, hospitalized child, Bioethics

(1) especialista en Pediatría. maestría en Bioética. 
Profesor Asistente udo.

(2) especialista en Pediatría y Adolescencia. maestría en Bioética.
doctorado en ciencias  de la salud. Profesora titular ucv

correspondencia: 
dr. Germán rojas loyola, 
cel: 0416-6950763 fax: 0295-2423850
mail: grojasloyola@gmail.com

INTRODUCCIÓN

cuando un ingreso hospitalario irrumpe en la vida de un
niño o adolescente (nA), se producen una serie de aconteci-
mientos cruciales para ellos y su familia que altera su normal
funcionamiento. una adaptación que pone a prueba sus facto-
res personales, así como variables que parten desde la institu-
ción y del personal de la salud (Ps) (1). el hospital representa

un lugar muy significativo para trabajar por los derechos de
los nA, pues permite el intercambio de ideas, la revisión de
antecedentes y la evidencia, llegar a consensos y tomar deci-
siones reflexivas para construir una valoración bioética alre-
dedor de una situación, dando mucho más fuerza a nuestras
acciones (2). comprender los fenómenos sociales, analizar
las variables intervinientes, tener una visión más holística de
la problemática del país, en cuanto a los derechos de los nA
y su defensa, permite comprender la realidad de la misma
forma racional, en que se puede tratar de entender los proce-
sos fisiopatológicos de la enfermedad orgánica. los nA, sus
familias o responsables del cuidado, el Ps, la institución hos-
pitalaria y los organismos de protección conforman los ele-
mentos que construyen la práctica social de una bioética prin-
cipialista que puede ser compartida y ejercitada para cumplir
con el derecho del nA al ser considerado como sujeto de de-
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recho en su defensa, en todos los aspectos relacionados con
su cuidado diario, diagnósticos, pronóstico y tratamientos (3).
como lo establece la loPnnA, los nA, aún bajo estas cir-
cunstancias, son titulares de todos los derechos, razón por
cual se les debe garantizar integralmente de manera oportuna
y efectiva. Asimismo, el artículo 86 de la loPnnA (4), seña-
la que todos los nA tienen derecho a defender sus derechos
por sí mismos y se les debe garantizar el ejercicio personal y
directo de este derecho, ante cualquier persona, instancia, en-
tidad u organismo. trapani (5), señaló que dentro del hospital,
este derecho presentó el mayor nivel de desconocimiento por
parte de  todos los actores, sumado a la falta de información
y formación sobre la doctrina de protección integral, la
loPnnA y la no percepción del consejo de Protección de
nA como una instancia útil y cercana para el restablecimiento
de los derechos de los nA hospitalizados. la práctica asisten-
cial basada en los valores, como complemento de la evidencia
científica, requiere conocer nuestros valores; de los pacientes
y sus familias;  distanciarnos de los  propios cuando sea ne-
cesario e integrarlos siempre que sea posible; esto nos permi-
tirá construir responsabilidades en el entorno cotidiano y con-
creto, implementar la capacidad reflexiva no sólo ante los
problemas científicos, sino también ante la diversidad de va-
lores de los pacientes; defender con ellos su situación de
igualdad como sujetos pleno de derecho,  fomentar la autono-
mía progresiva de los nA y la adquisición de responsabilida-
des en el Ps y hacia la comunidad (6). Algunos autores han
hecho referencia a diversos aspectos que afectan el cumpli-
miento de los derechos del nA hospitalizado y el papel que
desempeña la familia, el Ps y la institución hospitalaria (7-
16). durante la hospitalización, el niño pasa por diferentes
etapas; también se afecta todo su entorno familiar con reper-
cusiones económicas, de dinámica interna y roles que afectan
todas las actividades de la vida diaria. el Ps debería compren-
der, ponerse en el lugar de ellos y hacer lo máximo por evitar
mayor dolor y trauma y al mismo tiempo,  garantizar la vigen-
cia plena de los derechos de los nA hospitalizados (17). la
bioética puede, y debe, dar luces en la reflexión a los proble-
mas que atañen a la infancia (18). sileo (19), refiere como
aportes de la bioética: los fundamentos para un trato digno,
respetuoso y sin discriminación; con tendencia a ser horizon-
tal y simétrico; el cambio de rol del médico “beneficente”
(paternalista) a uno “no maleficente”, que signa de una mane-
ra diferente la forma de  interrelacionarse con el nA, con
equidad y con la disponibilidad de respetar sus valores aun-
que difieran de los propios; la aplicación del consentimiento
informado y/o asentimiento de acuerdo al nivel de competen-
cia demostrada por el  nA, como expresión máxima de su au-
tonomía; la continua reflexión para  responder a muchas inte-
rrogantes que queden pendientes en la atención del nA como
población en riesgo y vulnerable; privilegiar la prevención
responsable, optar por la calidad de vida y reconocer la natu-
ralidad  de la enfermedad y de la muerte. el dilema bioético
surge del conflicto de deberes en el cumplimiento de los de-

rechos del nA hospitalizado, señalados en las leyes y los va-
lores que no son completamente objetivos, ni subjetivos en el
psiquismo del Ps involucrado en este proceso, siendo la jus-
tificación para analizar, desde la valoración bioética, el dere-
cho del nA hospitalizado a defender sus derechos (artículo 86
de la loPnnA) en el hospital central dr. luis ortega de
Porlamar (hlo), estado nueva esparta, basado en el nivel de
conocimiento del Ps y padres,  los procedimientos hospitala-
rios y la percepción del nA.

MÉTODOS

estudio descriptivo de campo transeccional. Participaron
pacientes, familiares y Ps adscrito al servicio de Pediatría del
hlo, Porlamar, edo. nueva esparta, presentes durante los
meses de octubre a diciembre 2017. la población fue finita;
para el Ps la muestra fue igual a la población. el grupo de pa-
cientes y sus padres fueron seleccionados mediante un mues-
treo intencional con criterios de inclusión: nA entre 6 a 12
años con estancia hospitalaria mayor o igual a 7 días, y sus
padres. se determinaron las variables del objetivo general
(analizar, desde la valoración bioética, el derecho del nA hos-
pitalizado a defender sus derechos) y objetivos específicos
(determinar el nivel de conocimiento, describir los procedi-
mientos hospitalarios relacionados con el artículo 86 de la
loPnnA y caracterizar, desde la percepción del nA, el cum-
plimiento de sus derechos durante su hospitalización). se di-
señaron 3 instrumentos: (I) padres, (II) nA hospitalizados y
(III) Ps; así como el asentimiento y consentimiento informa-
do avalado por el centro nacional de Bioética (cenABI); se
estructuraron con preguntas: dicotómicas y semi-cerradas. se
diseñó un cuestionario de validación del instrumento por jui-
cio de expertos. se valoró pertinencia, redacción y adecua-
ción; se realizó un análisis cualitativo y cuantitativo por el
método de coeficiente de validez de contenido (cvc) repor-
tando: instrumento (I): pertinencia (0,840), redacción (0,846)
y adecuación (0,844); instrumento (II): pertinencia (0,857),
redacción (0,852) y adecuación (0,874) e instrumento (III):
pertinencia (0,846), redacción (0,819) y adecuación (0,885);
considerándose estos valores como “Buenos” según el crite-
rio de hernández–nieto (2011). Posteriormente, se dispuso la
aplicación de una prueba piloto en una pequeña muestra de la
población del Ps (n: 10), padres (n: 10) y pacientes (n: 10).
Para medir la confiabilidad de los instrumentos con respues-
tas dicotómicas, se utilizó el coeficiente Kr21/22 (Kuder y
richarson), cuyos resultados  mostraron para el instrumento
(I) (0,899 para 21 elementos), instrumento (II) (0,863 para 15
elementos) e instrumento (III) (0,960 para 49 elementos);
considerándose estos valores como “Buenos” instrumentos
(I) y (II) y “excelente” para el Instrumento (III) según el cri-
terio de hernández–nieto (2011). la fase operacional se ini-
ció con la aplicación del instrumento al Ps; con la lectura y
firma del consentimiento y/o asentimiento informado, se fue-
ron encuestando a los padres y sus representados; una vez fi-
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nalizado el lapso planteado para la investigación se dió por
concluída la misma. los datos primarios recogidos, fueron
revisados y codificados con el uso del sistema informático
IBm sPss statistics 23. en el caso de las preguntas semice-
rradas, la codificación de los datos se realizó posterior a su in-
terpretación. Para el análisis estadístico descriptivo se elabo-
raron tablas de distribución de frecuencias relativas, gráficos,
medidas de tendencia central y dispersión. cumpliendo con
los aspectos éticos, el proyecto fue aprobado por la comisión
académica del programa de la maestría en Bioética de la
facultad de medicina de la universidad central de venezuela
y cenABI; se garantizó el anonimato de los participantes por
el autor. no se retribuyó económicamente a los participantes
y tampoco se exigió ningún pago.

RESULTADOS

el personal de salud (Ps) (n: 23) estuvo conformado:
73,90% por personal asistencial (PA) (6 residentes, 6 pedia-
tras y 5 enfermeras) y 26,10% por personal no asistencial
(PnA) (4 maestras y 2 trabajadoras sociales). el grupo de nA
(n: 37): conformado por 21 varones (56,80%) y 16 hembras
(43,20%), siendo la edad del grupo   = 7,70 ± 1,96 años. 

1.     nivel de conocimiento del derecho del nA hospitali-
zado

el 82,60% (n: 19) y 39,10% (n: 9) del Ps no conocía la
existencia de la carta de derechos del nA hospitalizado y no
reconoció al nA como sujeto de derechos durante su hospita-
lización respectivamente; el 78,30% (n: 18) no conocía el
contenido del artículo 86 de la loPnnA y sólo el 4,30% (n:
1) mencionó cinco derechos del nA hospitalizado. Para el
48,60% (n: 18) de los padres la loPnnA es una ley e iden-
tificaron como derechos de sus hijos en un listado de 10
ítems: recrearse y jugar (100,00%), que le proporcionen sus
alimentos (86,50%), deber y derecho a denunciar maltrato del
Ps (83,80%), explicarle qué le van hacer antes de algún pro-
cedimiento (81,10%), a opinar y ser oído (81,10%), a ser lla-
mado por su nombre (78,40%), que no sea examinado delante
de otros (64,90%), hacerse todos sus exámenes dentro del
hospital (62,20%), hacer tareas escolares (48,60%), que su re-
presentado pueda reclamar por sí mismo sus derechos
(21,60%).

2.     Procedimientos hospitalarios acordes al derecho del
nA hospitalizado

        2.1.  servicios de calidad: 
        la no existencia de protocolos estandarizados y ac-

cesibles; la no adopción de una carta de derechos del nA hos-
pitalizado y la falta de información sobre derechos del nA
(cartelera o póster), fue señalada por el 100,00% del Ps. el
30,40% (n: 7) del Ps refirió haber recibido alguna formación
sobre los derechos del nA hospitalizado. el 56,80% (n: 21)
de los padres consideraron que sus hijos no recibieron la
mejor asistencia para recuperar su salud, el 94,60% (n: 35)
tuvo que comprar algún medicamento o realizar exámenes

y/o estudios fuera del hospital. todos los padres manifestaron
no haber visto una cartelera o un póster expuesto sobre los de-
rechos del nA.

        2.2.  Igualdad y ausencia de discriminación: 
        el 65,20% (n: 15) y el 91,30% (n: 21) del Ps refirió

desconocimiento de protocolos para evitar casos de discrimi-
nación y acceso igualitario en grupos minoritarios y adoles-
centes en el hlo. el  43,5% (n: 10) del Ps recibió formación
en interculturalidad. el 51,40% (n: 19) de los padres refirie-
ron trato no igualitario para los nA en el hlo.

        2.3.  Procedimientos del personal de salud: 
                2.3.1. respeto a la intimidad: el 64,70% (n: 11)

del PA no entrevistó o examinó a los pacientes en un área que
resguardó la intimidad del nA. el 75,70% (n: 28) de los pa-
dres reportó que  no se resguardó la intimidad del nA durante
el examen o cuando se le dio información sobre la enferme-
dad de su representado.

                2.3.2. Información y participación: el 100,00%
del Ps (n: 23) refirió inexistencia de protocolo para asenti-
miento informado; el 76,50% (n: 13) del PA explicó al nA
sobre su diagnóstico y/o evolución. el 87,00% (n: 20) del Ps
nunca participó en consultas a nA hospitalizados para desa-
rrollo y mejora de la asistencia. el 78,40% (n: 29) de los pa-
dres señalaron que no se dio al nA información sobre su de-
recho a expresar sus opiniones libremente sobre su enferme-
dad y/o tratamiento y que serían tomadas en cuenta.

                2.3.3. dolor y cuidados paliativos: el 100,00%
(n: 17) y 76,50% (n: 13) del PA refirió desconocimiento de
protocolos para prevención y tratamiento del dolor y no haber
recibido formación continua sobre su manejo; el 94,10% (n:
16) señaló la inexistencia de personal de cuidados paliativos
en el hlo. el 89,20% (n: 33) de los padres refirieron que los
médicos y enfermeras le preguntaron a su nA si sentía dolor
y se le colocó alguna medicación.

        2.4.  seguridad y entorno:
                2.4.1. Infraestructura y equipamiento: el

87,00% (n: 20) del Ps señaló que el hlo no sigue las normas
de seguridad para proteger a los nA de daños no intenciona-
dos durante su estancia; el 65,20% (n: 15)  indicó que la in-
fraestructura posee impedimentos para nA con restricciones
de movilidad y el 87,00% (n: 20) señaló que los equipamien-
tos y materiales no siguen una normativa de seguridad. el
grupo de padres indicaron que las instalaciones del hlo eran
seguras para sus hijos.

                2.4.2. nutrición: aunque la comida del hlo es
gratuita y preparada por un especialista en nutrición, el
88,20% (n: 15) del PA señaló que la dieta no estaba preparada
acorde a la edad y patología del nA. el 89,20% (n: 33) de pa-
dres, consideró que la comida no era saludable para su repre-
sentado.

                2.4.3. limpieza y sanitarios: para el 69,60% (n:
16) del Ps la sala de hospitalización estaba limpia a un nivel
adecuado para una instalación sanitaria, el 65,20% (n: 15) re-
firió que los baños no estaban limpios ni eran exclusivos para
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los nA. el 62,20% (n: 23) de padres señalaron que la limpie-
za en la sala de hospitalización no era adecuada y el 62,20%
(n: 23) indicó que los baños no se mantenían limpios.

        2.5.  Procedimientos médico legales:
                2.5.1. Protección del nA hospitalizado en el

hlo: el 73,90% (n: 17) del Ps señaló inexistencia de proto-
colo hospitalario para protección de nA víctimas de cualquier
tipo de abuso; sólo el 47,10% (n: 8) del PA conocía como ac-
tivar los mecanismos del sistema de protección; el 52,20% (n:
12) del Ps refirió inexistencia de una unidad o equipo que
trate los asuntos relacionados con la protección del nA, el
52,20% (n: 12) de ellos realizó registro de casos de abuso o
daño no intencionado y sólo el 26,10% (n: 6) refirió haber re-
alizado alguna denuncia. el 13,5% (n: 5) de padres refirió
haber sufrido algún tipo de abuso o maltrato, en todos los
casos de tipo verbal.

                2.5.2. Personal con competencias en protección
del nA: el 76,50% (n: 13) del PA refirió no haber recibido in-
formación sobre cómo identificar y examinar a un nA vícti-
ma de abuso; el 95,70% (n: 22) del Ps señaló falta de  infor-
mación y/o formación de protocolos existentes y mecanismos
de referencia. el 88,20% (n: 15) del PA no rrealizó alguna de-
nuncia por abuso o tratamiento negligente por el Ps en el área
de trabajo. el 51,40% (n: 19) de padres manifestó que el Ps
no trabajó en la defensa de los derechos de sus hijos hospita-
lizados.

                2.5.3. Acceso del nA al sistema de protección:
el 41,20% (n: 7) del PA considera que el nA, de acuerdo a su
capacidad evolutiva, tiene el derecho por sí mismo de activar
el sistema de protección ante cualquier abuso o daño no inten-
cionado, sin embargo el 82,60% (n: 19) refirió la inexistencia
de políticas que tomen en cuenta al nA hospitalizado como
sujeto de derechos para activar el sistema de protección y el
64,70% (n: 11) considera que no sólo los padres o responsa-
bles son los indicados para ser garantes del derecho del nA
hospitalizado. el 83,80% (n: 31) de padres consideraron que
su representado no tiene el derecho por si mismo de activar el
sistema de protección ante cualquier tipo de abuso o daño no
intencionado.

3      el nA: percepción de sus derechos en el ambiente
hospitalario

el grupo de nA hospitalizados reportó su satisfacción con
el hlo: fue “bueno” estar en el hlo para el 24,30% (n: 9);
“ni bueno ni malo” para el 24,30% (n: 9) y “malo o muy
malo” para el 51,40% (n: 19). de acuerdo a su edad, fue
“bueno” para el 77,80% (n: 7) de nA de 6 años y ninguna res-
puesta positiva en nA de 9 a 12 años. el 67,60% (n: 25) indi-
caron sentirse bien con los médicos y enfermeras del hospital,
el 18,90% (n: 7) ni bien ni mal y el 13,50% (n: 5) mal o muy
mal. el 59,50% (n: 22) refirió jugar en el hlo; “jugar” fue
una respuesta no señalada por ningún nA entre 10 a 12 años.
el 56,80% (n: 21) refirió haber ido a la escuela del hospital y
el 76,20% (n: 16) de los que asistieron manifestaron que “les
gustó”. el 73,00% (n: 27) refirió sus padres les explicaron la

razón de su estancia hospitalaria y el 70,30% (n: 26), que el
médico le explicó qué enfermedad padeció durante su hospi-
talización. el 64,90% (n: 24) de nA refirió “no sentirse bien”
diciendo algo que no les gusta del hospital; el 51,40% (n: 19)
indicó no saber con quién hablar, si no se sentía contento en
el hospital; los que respondieron afirmativamente señalaron a
su madre como esa persona. el 83,80% (n: 31) fueron acom-
pañados por sus padres durante su hospitalización. el 81,10%
(n: 30) indicaron que les hicieron algo que “no querían” en el
hlo; la cateterización de vías periféricas (“puyas”) fue el
procedimiento señalado y no deseado; el 83,80% (n: 31) se-
ñaló haber sentido dolor durante su hospitalización. el
73,00% (n: 27) de los nA indicó que no les gustó la comida
del hlo.

DISCUSIÓN

el artículo 86 de la loPnnA refiere el derecho de todos
los nA a defender sus derechos por sí mismos y la garantía de
este ejercicio ante cualquier persona, instancia, entidad u ór-
gano. el análisis parte de la valoración del escenario hospita-
lario y de los actores señalados en este articulado.

El nivel de conocimiento sobre los derechos de los NA
el Ps consideró al nA hospitalizado como sujeto de dere-

cho pero con desconocimiento de su fundamento; del propio
artículo 86 y de otros derechos de los nA. como actores, el
Ps no encarna el valor del conocimiento y la verdad para una
formación basada en los derechos del nA, sin embargo mues-
tra el valor de solidaridad. las normas objetivas expresadas
en la ley del ejercicio de la medicina y de enfermería y el
código de deontología médica, señalan el deber de mante-
nerse informados sobre el conocimiento médico y que una ac-
titud contraria no es ética, ya que limita en alto grado su ca-
pacidad para suministrar al paciente la ayuda requerida.
Gordillo (9), trapani (5), lejarraga (2), casas (15) y restrepo
(25) señalan que la tarea de actualizarse, la tenencia de sensi-
bilidad y responsabilidad permite la toma de las mejores de-
cisiones para la preservación y cumplimiento de los derechos
de los nA. 

los padres consideraron a sus representados como capa-
ces de ejercer sus derechos estando hospitalizados, pero con
desconocimiento del significado de la loPnnA y los dere-
chos relacionados a los artículos 41 (salud y servicios de
salud), artículo 65 (honor, reputación, propia imagen, vida
privada e intimidad familiar), artículo 61 (educación de niños,
niñas y adolescentes con necesidades especiales) y artículo 86
(a defender sus derechos). como actores, exteriorizan  una
capacidad natural de protección y lealtad hacia sus represen-
tados, pero no demuestran el valor del conocimiento para al-
gunos de sus derechos. un bajo nivel de  conocimiento sobre
derechos del nA hospitalizado en el Ps y los padres es una
debilidad para el logro de la defensa y garantía de los mismos
y para el establecimiento del límite entre una actuación de
contenido beneficente o no maleficente.

83



ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRÍA 2019; Vol 82 (3): 80 - 85  

derechos de niños y adolescentes hospitalizados: una valoración bioética

Procedimientos hospitalarios
en la investigación se puso en evidencia a una institución

con un bajo estándar de calidad en materia de derechos del
nA hospitalizado; no existen protocolos de atención, promo-
ción y programas de formación del personal, así como de au-
ditorías para los servicios prestados. esta situación pudiera
explicar para los padres, la percepción de no recibir la mejor
asistencia médica para sus representados y de un hospital in-
eficiente que los obliga a la búsqueda de recursos propios
para comprar medicamentos o realizar exámenes o estudios
fuera de sus instalaciones. Así mismo se determinó la inexis-
tencia de políticas hospitalarias contra la discriminación y ac-
ceso igualitario para grupos minoritarios y adolescentes,
asentimiento informado, manejo del dolor y cuidados paliati-
vos con una pobre o inexistente formación del personal en
estas áreas y la percepción en los padres de trato no igualita-
rio o preservación de la intimidad y la privacidad al momento
de un examen clínico, la falta de información  en el derecho
de los nA hospitalizados a expresar sus opiniones; así como
la no realización de consultas para el desarrollo y mejoras de
su asistencia sanitaria. Así mismo, se evidenció una  institu-
ción que no fue diseñada para dar seguridad y protección con-
tra daños no intencionados; no mantiene una adecuada lim-
pieza, no brinda  alimentación acorde a la edad y patología y
posee equipos y materiales que no cumplen con normas de
seguridad; no establece protocolos y formación para el Ps en
la atención del nA víctima de cualquier tipo abuso así como
para la activación de los organismos del sistema de protec-
ción del nA, no contando con una unidad específica, ni regis-
tro, ni denuncia. los padres tienen la precepción que el Ps no
trabajó en la defensa de los derechos de su hijo hospitalizado.
tanto el Ps como los padres consideran que solo ellos son los
garantes de los derechos de nA durante su hospitalización y
que los nA no deberían activar el sistema de protección.
como actores, la institución hospitalaria, como representante
del estado, muestra ineficacia para garantizar los principios
de igualdad, gratuidad, prevención, protección, accesibilidad,
equidad, sustentabilidad, sostenibilidad, subsidiaridad y justi-
cia que afecta el derecho a la salud individual y colectiva del
nA y por otro lado, demuestra incapacidad en su papel vigi-
lante de las actuaciones maleficentes hacia ellos. el Ps y los
padres exteriorizan una relación paternalista con los nA hos-
pitalizados, sin el apego para algunos de sus derechos.
trapani (5), suarez (13), sileo (24) y herranz (26) señalan la
figura de la institución hospitalaria y su relación con el nA
como un producto de sus procesos internos; la actuación del
Ps en acción colectiva, horizontal y simétrica; “no maleficen-
te” y su constitución como una figura moral. las normas ob-
jetivas señaladas en la crBv y en loPnnA definen el dere-
cho a la salud, su rectoría y garantía, basada en principios de
gratuidad, universalidad, integralidad, equidad, integración
social y solidaridad para el logro de una salud de calidad para
los nA y el deber del estado con la corresponsabilidad de la
familia y sociedad en su defensa y garantía con prioridad ab-

soluta e interés superior. Para el Ps, la ley del ejercicio de la
medicina y enfermería señalan  el mantenimiento de una
conducta basada en normas de probidad, justicia y dignidad
con respeto a la vida, a sus pacientes y a la relación con ellos,
en un ambiente de salubridad y seguridad sin riesgos para la
salud y la vida.

una institución hospitalaria que no se constituye como
garante de la justicia y no exprese valores y principios acor-
des, reflejados en deberes consentidos por el personal y al
mismo tiempo, no señale las rutas para que los nA actúen por
sí mismos, muestra debilidad para defender y hacer cumplir
los derechos y garantías de los nA hospitalizados y del artí-
culo 86 de la loPnnA.

El NA: percepción de sus derechos en el ambiente hos-
pitalario

la percepción de los nA en el ambiente hospitalario se
origina de las acciones y decisiones institucionales y de las
personas (extrañas y familiares) sobre diversos aspectos de su
cotidianidad. esta percepción del entorno está condicionada a
su madurez en el proceso cognitivo y moral. Para los nA en-
cuestados el grado de satisfacción general con la institución
fue negativo y marcado para los de mayor edad, lo que según
Kohlberg (24) puede corresponder a la transición de una mo-
ralidad heterónoma con perspectiva egocéntrica de sus intere-
ses hacia la consideración del bien como justo y producto de
un intercambio igual, donde los demás también tienen intere-
ses y se pueden crear conflictos. Así mismo, se evidencia una
satisfacción general con el Ps; pudieron ejercer derechos
como el juego, educación, acompañamiento y recibieron in-
formación de sus padres y médicos en relación al motivo de
su hospitalización y su enfermedad. sin embargo, se presen-
taron dificultades para la comunicación de eventos negativos,
la realización de procedimientos no deseados y una alimenta-
ción que no cubre las preferencias del nA hospitalizado.
estos hallazgos concuerdan con lo señalado por  trapani (5),
Alarcón (14) y cimmino (22) sobre la responsabilidad del Ps
y la institución en el logro de una relación positiva con el pa-
ciente infantil y su participación en su propio proceso, como
componentes esenciales para unos cuidados más efectivos y
para propiciar el respeto a la dignidad y el ejercicio pleno de
los derechos de nA, acordes a su grado de madurez. como
actores, los nA muestran alegría cuando pueden expresar y
realizar actividades cotidianas dentro de la institución hospi-
talaria, dolor en la enfermedad y en acciones que van en con-
tra de su voluntad, muchas necesarias y poco comprendidas
por ellos; al mismo tiempo se evidencia respeto por algunos
de sus derechos y debilidad en el cumplimiento de otros. las
normas expresadas en la cdn y la carta europea de los
niños hospitalizados señalan el rol integral en la defensa de
los derechos especiales que tienen estos nA y que la crBv
asume como jerarquía constitucional y que se encuentran des-
arrollados en las disposiciones de derechos y garantías de la
loPnnA. 

un nA hospitalizado que manifiesta insatisfacción y el no
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cumplimiento de algunos requerimientos que son considera-
dos como sus derechos; refleja en todos los actores debilidad,
incapacidad e ineficacia y una relación inadecuada en la de-
fensa y cumplimiento de los derechos y garantías de los nA
hospitalizados y del artículo 86 de la loPnnA.

CONCLUSIÓN Y RECOMENDACIONES 

se concluye que existe desconocimiento del artículo 86 de
la loPnnA  y otros relacionados con la atención del nA hos-
pitalizado; en consecuencia no existen garantías para el cum-
plimiento sus derechos basados en el comportamiento de la
institución hospitalaria, el Ps y los padres quienes demues-
tran una limitación para las actuaciones basadas en el princi-
pio de beneficencia y una restricción para la garantía de con-
ductas no maleficentes, que incrementan el riesgo y vulnera-
bilidad del principio de justicia distributiva. los nA hospita-
lizados muestran insatisfacción con sus requerimientos y con
un entorno que no está basado en la confianza y la capacidad
de escuchar toda opinión razonable que lo lleve a participar,
de acuerdo a su grado de madurez, en la toma de decisiones
relacionadas a su salud. 

se requiere desarrollar una estrategia comunicacional
para el conocimiento de los deberes y derechos del nA hos-
pitalizado; elaborar un código de ética hospitalario, para la
práctica institucional de una ética de virtudes dirigida al nA
enfermo-persona sujeto de derecho y facilitar al Ps, los recur-
sos, medios y las mejores estrategias para su competencia
profesional. Así mismo, formar un comité de Bioética, para
los casos clínicos o protocolos de investigación basada en los
derechos y justicia aplicada a los nA. constituir consejos de
protección intrahospitalario del niño, niña y adolescente que
acerquen al estado al nA hospitalizado y den a las institucio-
nes, el componente legal que soporte al código de ética hos-
pitalario y a los miembros del comité de Bioética en el aná-
lisis de casos que involucren a los nA y por último, según el
principio de corresponsabilidad; promover la formación del
Ps en ética y derechos del nA hospitalizado y empoderarlos
junto con sus padres en el ejercicio de los derechos, garantías
y deberes de los nA basado en valores y contemplados en la
loPnnA.
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Resumen

Introducción: los factores genéticos y ambientales juegan un papel en la patogénesis en el trastorno del espectro Autista (teA). Genes
involucrados en la vía de folato/homocisteína pueden ser un factor de riesgo para desarrollar teA y uno de ellos podría ser la metionina
sintasa (MTR). objetivo: evaluar la posible relación entre el polimorfismo A2756G del gen de la MTR y el teA. Metodología: 72 niños
y adolescentes con diagnóstico de teA y 67 niños y adolescentes (control) sin diagnóstico de teA. el polimorfismo se estudió mediante
el uso de la reacción en cadena de la polimerasa y polimorfismos de longitud de los fragmentos de restricción (Pcr-rflP). la
significación estadística se estimó mediante chi-cuadrado y tablas de contingencia de 2 × 2, se calculó odds ratios (or). Resultados: la
frecuencia genotípica AA, AG y GG en niños teA fue 61,1 %, 29,2 % y 9,7 %, respectivamente, mientras en controles fueron 86,6 %,
13,4 % y 0 %, respectivamente. la frecuencia alélica A y G en niños teA fue de 0,76 y 0,24, respectivamente y en controles fueron 0,93
y 0,7, respectivamente (p < 0,05). el alelo G del gen mtr confirió un riesgo 4 veces mayor para desarrollar teA en relación con el alelo
A (95% cI = 1,79 – 9,04, p < 0,05). los niños portadores del genotipo de riesgo GG presentaron 9 veces más riesgo de desarrollar teA
que los portadores del genotipo AA (Ic 95% = 1,09 – 77,77, p  0,05). Conclusión: el polimorfismo A2756G se asocia con un mayor
riesgo de desarrollar teA.

Palabras clave: trastornos del espectro autista, teA, mtr, polimorfismo. 

MTR GENE A2756G POLYMORPHISM IN CHILDREN WITH AUTISTIC SPECTRUM DISORDER

Summary

Introduction: Genetic and environmental factors play a role in the pathogenesis of Autism spectrum disorder (Asd). several studies
have revealed that genes involved in the folate-homocysteine pathway can be considered risk factors in children with Asd and one of
them could be methionine synthase (MTR). objective: to evaluate the possible relationship between the A2756G polymorphism of the
MTR gene and the Asd. Methodology: 72 children and adolescents with a diagnosis of Asd and 67 children and adolescents (control)
without a diagnosis of Asd. the polymorphism was studied by using the polymerase chain reaction and restriction fragment length
polymorphisms (Pcr-rflP). the statistical significance was estimated using the chi-square test using 2 × 2 contingency tables, odds
ratios (or) were calculated. Results: the genotypic frequency of AA, AG and GG in autistic children were 61,1 %, 29,2 % and 9,7 %,
respectively, while in controls were 86,6 %, 13,4 % and 0 %, respectively. the allelic frequency of A and G in autistic children were 0,73
and 0,24 respectively and in controls were 0,93 and 0,7 respectively (p < 0,05). the mtr G allele conferred a 4 fold increased risk to
Asd relative to the A allele (95% cI = 1,79 – 9,04, p < 0.05). children with the GG genotype had 9 times more risk of developing Asd
than those with the AA genotype (Ic 95% = 1,09 – 77,77, p  0,05). Conclusion: the A2756G polymorphism is associated with an
increased risk of developing Asd.

Key words: Autism spectrum disorders, Asd, mtr, polymorphism
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INTRODUCCIÓN

el autismo, es considerado un des-
orden neurológico de amplio espectro,
que abarca casos de diferentes niveles
y asociados con factores genéticos y
del medio ambiente, cuyas manifesta-
ciones son variables; por lo que se de-
finen como “trastornos del espectro
Autista” (teA), los cuales son defini-
dos como una desarmonía generaliza-
da en el desarrollo de las funciones
cognitivas superiores e independientes
del potencial inicial; está caracteriza-
do por alteraciones en la interacción
social, comunicación y un espectro
restringido de intereses de los pacien-
tes, por lo que estos niños se describen
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como retraídos, con formas inusuales de juego, apegados a la
rutina, con comportamientos repetitivos y extraños (1).

la oms estima que aproximadamente 1 de cada 160 niños
padece teA, representando ésta, una cifra media de la preva-
lencia de estos casos, ya que varían de acuerdo a los diferentes
estudios que se han realizado, indicando además de que estas
cifras se encuentran en incremento y este incremento en la de-
tección de los trastornos puede deberse a las mejoras  en las
herramientas diagnósticas, en la ampliación de los criterios de
diagnóstico y a una mayor concientización y despistaje de los
mismos al momento del nacimiento de los niños (2).

la etiología del trastorno autista es notablemente hetero-
génea, por lo cual existe una gran variedad de factores que lo
pueden provocar y que intervienen en él; siendo este trastorno
de origen multifactorial, cuya relevancia de causas va a de-
pender de la persona, de sus factores genéticos y ambientales,
los cuales desempeñan un papel sumamente importante, en
donde los factores ambientales influyen, perturbando el siste-
ma del individuo a nivel molecular (2).

la metionina sintetasa (ms) es una enzima que se encarga
de regular el metabolismo de la homocisteina, la cual es im-
portante y necesaria tanto para el metabolismo del tetrahidro-
folato como para la síntesis de Adn y Arn. la metionina
sintetasa, codificada por el gen MTR, la cual trabaja junto con
la MTRR para regenerar y utilizar vitamina B12 en la vía bio-
química de la metilación, ayudando a convertir la homociste-
ína en metionina. se localiza en el cromosoma 1, en la región
1q42.3-43; la cual cataliza la transferencia del grupo metilo
desde el 5-metiltetrahidrofolato, a la homocisteína para for-
mar metionina y, regenerar el ácido tetrahidrofólico para el
nuevo transporte de grupos formilo, metilo y metileno, nece-
sarios para la síntesis de purinas y pirimidinas (3).

durante esta reacción el grupo metilo del metiltetrahidro-
folato es transferido a la cobalamina (I), que se encuentra
fuertemente ligada a la enzima, para formar la metilcobalami-
na que finalmente es transferido a la homocisteína. la coba-
lamina(I) después de participar un cierto número de veces en
esta reacción se oxida a cobalamina (II) o a cobalamina (III).
su regeneración a cobalamina (I) re- quiere de un sistema re-
ductor y de sAm. también se oxida en presencia de óxido ni-
troso a cobalamina (II), con formación de nitrógeno y de un
radical hidroxilo o su equivalente capaz de modificar sitios de
proteína próximos a la cobalamina. este último inhibe irre-
versiblemente la enzima metionina sintasa e induce la pérdi-
da de este grupo prostético (cobalamina I) (4).

las alteraciones nutricionales y/o genéticas que compro-
meten la formación de la metilcobalamina o del ácido metil-
tetrahidrofolato inducen deficiencia funcional de la metionina
sintasa y causan hiperhomocisteinemia intermedia (5).

el polimorfismo (rs1805087) A2756G del gen MTR influ-
ye en la actividad de su enzima codificadora, lo que conduce
a niveles elevados de homocisteína circulante. este polimor-
fismo es el más común, en donde ocurre una sustitución de
A2756G, lo cual produce un cambio de Ácido Aspártico por

Glicina (d919G) (6). el ácido aspártico está localizado en la
alfa hélice, entre la región de unión a cobalamina y la región
reguladora, región responsable de la unión de proteínas, por
lo tanto, cualquier perturbación en la estructura terciaria de la
proteína se ve reflejada en su función; debido a que produce
variaciones proteicas termolábiles, disminuyendo la actividad
de las enzimas (7).

Actualmente se conoce que defectos en la vía del folato-
homocisteína así como perturbaciones en la metilación del
Adn pueden desempeñar un papel importante en la fisiopa-
tología de los teA y que el polimorfismo A2756G del gen
MTR puede ser considerado un factor de riesgo para este tras-
torno del neurodesarrollo (3,5). es por ello, que el objetivo
del presente estudio fue evaluar la posible relación entre el
polimorfismo A2756G del gen de la enzima MTR y el
trastorno del espectro Autista en niños que asisten al servicio
de neuropediatría de la unidad de Autismo “negra matea” de
la maternidad concepción Palacios, caracas, distrito
capital, venezuela.

MATERIALES Y MÉTODOS

Tipo y nivel de la investigación 
el presente trabajo es un estudio descriptivo-correlacio-

nal, transversal no experimental, realizado en un grupo de
niños diagnosticados con trastorno del espectro Autista para
identificar el genotipo de riesgo del gen de la MTR.

Aspectos éticos 
el estudio fue realizado en el laboratorio de

Investigaciones Básicas y Aplicadas de la escuela de
Bioanálisis de la universidad central de venezuela (u.c.v),
en cooperación con la unidad de Autismo del edificio “negra
matea” de la maternidad concepción Palacios. 

el protocolo del estudio se realizó bajo las normas de
ética establecidas por la organización mundial de la salud
(oms), para trabajos de investigación en humanos y la de-
claración de helsinki ratificada por la 29ava Asamblea
médica mundial, realizada en tokio en 1995 (8).
Adicionalmente, esta investigación contó con el aval del
comité de Bioética de la maternidad concepción Palacios,
y con el consentimiento informado de los padres y/o repre-
sentantes de los niños del estudio.

Población de estudio
la población estuvo constituida por 72 niños y adolescen-

tes con edades comprendidas entre los 3 a 17 años, atendidos
entre mayo 2014 - 2018 en la unidad de Autismo del edificio
“negra matea” de la maternidad concepción Palacios, y
como grupo control de 67 niños aparentemente sanos sin
trastornos del espectro Autista, en edades comprendidas
entre los 3 y 13 años que asisten a la primaria del colegio “La
Patria de Bolívar”, ubicado en la urbanización santa
mónica, de caracas.

Criterios de inclusión 
Grupo pacientes: niños y adolescentes atendidos en el
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servicio de neuropediatría de la unidad de Autismo de la
maternidad concepción Palacios, diagnosticados según la
evaluación clínica en niños con trastorno del espectro
Autista y no estar recibiendo ningún tratamiento para el teA
(terapias conductuales y de comunicación, tratamientos nutri-
cionales, farmacológicos, entre otros). Grupo control: niños
evaluados clínicamente que no presentaron trastornos del
neurodesarrollo, alguna enfermedad de base y/o disfunciona-
lidad del sistema inmunológico. 

Clasificación de los niños según diagnóstico clínico
cada niño fue evaluado en el servicio de alto riesgo neu-

rológico, unidad de Autismo de la maternidad concepción
Palacios. se utilizaron los criterios del dsm v (9) y la escala
de observación para el diagnóstico del Autismo (Ados)
(10) para realizar el diagnóstico de trastorno del espectro
Autista.

en el manual dms-v se describe: A. deficiencias persis-
tentes en la comunicación social y en la interacción social; B.
Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intere-
ses o actividades; c. los síntomas deben de estar presentes en
las primeras fases del período de desarrollo; d. los síntomas
causan un deterioro clínicamente significativo en lo social, la-
boral u otras áreas importantes del funcionamiento habitual;
e. estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad
intelectual (trastorno del desarrollo intelectual) o por retraso
global del desarrollo (9).  

A partir de las observaciones realizadas y de las notas to-
madas durante la aplicación del Ados-2, se asignan las pun-
tuaciones o códigos. estos se registran inmediatamente des-
pués de la sesión, de acuerdo con la aplicación en vivo.
Posteriormente, en el momento de la corrección, los códigos
se convierten en puntuaciones de algoritmo y se utilizan para
completar el algoritmo diagnóstico que consiste en una selec-
ción de ítems que se suma y se compara con puntos de corte
predeterminados. el resultado de este algoritmo puede utili-
zarse junto con otra información para formular un diagnósti-
co clínico (10). 

Recolección y procesamiento de muestras sanguíneas 
A cada niño se le extrajo con jeringa estéril 8 ml de sangre

total que se colocó en un tubo con anticoagulante edtA y un
tubo sin anticoagulante. la muestra sin anticoagulante fue
centrifugada en un lapso no mayor de 30 minutos a 3000 xg
en una centrifuga refrigerada a 4 °c por 15 min y el suero
congelado a -20 °c hasta su procesamiento. las muestras con
anticoagulante fueron conservadas en refrigerador a 4 °c
hasta realizar la extracción del Adn.

Genotipificación 
la extracción de Adn se realizó por el método de

“Bunce” (11) modificado y almacenadas a -20 °c hasta la
amplificación del Adn, la cual fue realizada por medio de la
técnica de reacción en cadena de la Polimerasa (Pcr), en un
termociclador (lab cycler de senso Quest, Alemania). la
amplificación del polimorfismo A2756G del gen mtr se re-
alizó por la técnica descrita por van der Put et al (12) que em-

plea los siguientes primers: forward 5’-
GGtGtGttcccAGctGttAGAtG-3’ y reverse
5’‐ GAcActGAAGAcctctGAtttGAAc -3’que abar-
can una región de 265 pb. el volumen final de la Pcr es de
25 μl, que contiene 0,4 μg de Adn genómico, 1,5 mmol/l de
mgcl, 0,2 mmol/l de dntPs, 0,4 μmol de cada primer, 5 μl
Buffer 5x green (PromeGA) y 1,25 u de taq Polimerasa
(PromeGA).  las condiciones de la Pcr constan de los si-
guientes pasos: desnaturalización a 94 °c por 5 minutos, se-
guido de 35 ciclos de desnaturalización de 94 °c por 45 se-
gundos, alineamiento a 56 °c por 45 segundos, extensión a 72
°c por 45 segundos y una extensión final a 72 °c por 5 mi-
nutos. la calidad del producto de amplificación fue verifica-
da mediante una electroforesis en gel de agarosa al 2 %, en la
cual se agregaron 4 μl del producto de Pcr con 2 μl de buffer
de carga, en búfer tAe 1x y coloreado con bromuro de etidio,
además de un Adn ladder de 100 pb como marcador mole-
cular y un control negativo. el polimorfismo A2756G del gen
mtr fue detectado a través de una rflP (Polimorfismos en
la longitud de los fragmentos de restricción), utilizando la
enzima de restricción hae III. las muestras digeridas fueron
separadas por electroforesis en gel de poliacrilamida y visua-
lizadas por tinción con nitrato de plata y visualizadas en un
sistema de fotodocumentación digital, equipo uvitec (Gel
documentation uvitec limited, usA). Para la interpretación
de los geles, se tiene que se asigno el genotipo homocigoto
AA al producto de Pcr que no es digerido y se observa como
una banda de 265 bp, mientras que el genotipo homocigoto
GG es digerido y se observan dos fragmentos de 180 y 85 bp
y el genotipo heterocigoto AG se observan 3 fragmentos de
265, 180 y 85 pb.

Análisis estadístico
se calculó la frecuencia alélica (fA) y frecuencia genotí-

pica (fG) del gen en estudio, la cual fue obtenida por contaje
directo a partir de los fenotipos asignados a cada individuo.
se usó el paquete estadístico sPss versión y tablas de contin-
gencia simple, evaluando la asociación entre las variables en
estudio y los alelos de MTR por chi2 y odds ratio (or). Para
determinar las relaciones entre los alelos de la MTR estudiada
y el trastorno se realizaron pruebas de AnovA.

RESULTADOS

Características de la población estudiada
Para el estudio se contó con una población de 72 niños

con teA (48%) y con una población control (no presenta
teA) de 67 niños (52%). se clasificó el grupo de niños en
estudio según la edad y sexo. según su edad fueron clasifi-
cados en preescolares (2-6 años), escolares (7-12 años) y
adolescentes (mayores de 12 años) y según el sexo en
masculino y femenino. los datos estadísticos indican que
un aproximado de 82,20% del grupo de pacientes que pre-
sentan teA, pertenecen al sexo masculino, mientras que solo
un 17,80% pertenecen al sexo femenino (tabla 1). Además,
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se puede observar que un
58,90% de la población pertene-
cen al grupo de preescolares.

según el diagnóstico clíni-
co los niños con teA fueron
clasificados en leve (42,86%),
moderado (51,43%) y severo
(5,71%). 

Tipificación de la variante
A2756G del gen MTR

en la figura 1 se visualiza el
producto de amplificación co-
rrespondiente a la variante
A2756G del gen de la enzima

mtr, obtenido por el método de Pcr, con una longitud de
265 pb, analizado en un gel de agarosa al 2% y teñido con
bromuro de etidio; la migración electroforética se realizó a
100 mv por 40 minutos. visualizado y fotografiado con cá-
mara digital, en un equipo de fotodocumentación uvitec (Gel
documentation uvitec limited) marca BIorAd.

en la figura 2 se observan los fragmentos del producto de
la digestión del gen de la mtr por la metodología de rflP,
con la enzima de restricción HaeIII. se procedió a realizar la
migración electroforética en un gel de poliacrilamida al 10%
a 200v por 60 min, coloreado con nitrato de plata y visuali-
zado y fotografiado con el equipo uvitec (Gel documentation
uvitec limited) BIorAd. 

Estimación del equilibrio de Hardy Weinberg (H-W) para
el polimorfismo A2756G del gen de la MTR.

se compararon las frecuencias Genotípicas con la estima-
ción del equilibrio de hardy Weinberg para el polimorfismo
especifico A2756G del gen MTR, ya que se desconoce la fase
genética por ausencia de los datos familiares relacionados con
cada muestra. se confirmó que el grupo en estudio estaba en
equilibrio h-W para la distribución genotípica del sitio poli-
mórfico estudiado en el gen MTR con X2 = 2,037382 y un p
= 0,153474.

Distribución de las frecuencias genotípicas y alélicas del
polimorfismo A2756G del gen de la MTR.

en la tabla 2 se refleja la frecuencia genotípica del poli-
morfismo A2756G de la enzima MTR en los niños con teA
y los controles. se observó la presencia de los tres genotipos
posibles, A/A, A/G y G/G. la mayor frecuencia se observó
para el genotipo A/A (61,1%), seguido por el genotipo A/G
(29,2%) y el genotipo GG (9,7%) con la menor frecuencia.
en el grupo de los niños controles, se tiene como genotipo
predominante el A/A (86,6%) y con menor porcentaje el A/G
(13,4%), siendo que el genotipo G/G no se presentó en los pa-
cientes controles.

en la tabla 3 se observa empleando el modelo
codominante, que los niños portadores del genotipo AG y el
GG presentan cierta susceptibilidad para el desarrollo de
teA, ya que presentan un or de 3,46 (Ic: 1,40 – 8,54) y 9,23
(Ic 1,09 – 77,77) respectivamente, obteniéndose una diferen-
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TABLA 1. Clasificación de los grupos de estudio según edad y sexo

Grupo Sexo
Grupo Etario 

Total (%)
Preescolar (%) Escolar (%) Adolescente (%)

Paciente

Masculino 37 (61,66) 20 (33,33) 3 (4,84) 60 (82,20)

Femenino 6 (46,15) 6 (53,85) 0 12 (17,80)

Total 43 (58,90) 26 (36,99) 3 (4,11) 72 (100)

Control

Masculino 12 (17,91) 18 (26,87) 0 30 (44,78)

Femenino 11 (16,42) 26 (38,81) 0 37 (55,22)

Total 23 (34,330 44 (65,670 0 67 (100)
Preescolar: 2 – 6 años                       Escolar: 7 – 12 años                       Adolescente: > 12 años

Figura 2. RFLP gel de policriacrilamida del gen MTR.
Carril 1) marcado de peso molecular 

de 100pb de la casa comercial (LUCIGEN). 
Carril 2) Control Negativo. 

Carril 3 y 5) Pacientes portadores del Genotipo AG.
Carril 4) Pacientes portadores del genotipo GG. 
Carril 6) Paciente portador del Genotipo AA.

Figura 1. Visualización de los productos amplificados
correspondientes a la variante A2756G del gen MTR,
mediante electroforesis en gel de agarosa al (2%) en
buffer TAE, coloreado con bromuro de etidio. El pozo
número 1 corresponde al marcador molecular (MP) de
100 pb (LUCIGEN). Los carriles 2, 3, 4, 5 corresponden a

los productos amplificados (265 pb).
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cia significativa entre los genotipos de la enzima MTR entre
pacientes con teA y controles, en donde según la estadística
los polimorfismos representan un factor de riesgo, tanto el
AG como el GG, según la distribución de los genotipos en es-
tudio (p= 0,0016; <0,05).

se observa por otro lado la distribución alélica y cuyos re-
sultados coinciden y reafirman la teoría ya descrita, en donde
se tiene que el alelo G, representa un mayor factor de riesgo
para padecer teA en los pacientes, con un or de 3,98 y una
significancia < 0,0001.

de acuerdo al modelo dominante de la distribución
Genotípica de los pacientes con teA y los controles expues-
tos en la tabla 3, se obtiene que los portadores de al menos
un alelo G (AG + GG) presentan un or de 4,10, con una di-
ferencia estadísticamente significativa (p = 0,00004) con res-
pecto al grupo control, lo que quiere decir, que los pacientes
portadores de estos genotipos presentan susceptibilidad de
desarrollar teA. 

DISCUSIÓN 

la etiología del autismo es compleja y muy heterogénea,
en donde existe un amplio espectro de hipótesis sobre sus
causas, siendo que la mayoría concluye que es un trastorno
que se caracterizada por patrones atípicos de conectividad a
nivel de neurodesarollo. se buscan principalmente factores
genético-ambientales que podrían favorecer la vulnerabilidad
y como los genes implicados en el trastorno pueden ser sus-
ceptibles, haciéndose gran énfasis en la posibilidad de que
muchos efectos genéticos resulten de cambios epigenéticos,
por ejemplo, daños a nivel de Adn fetal, proceso que puede
verse inducido por elementos externos o ambientales como
alguna respuesta inmune materna a procesos infecciosos in

útero, pudiendo causar daños significativamen-
te grandes en el desarrollo neural temprano (13,
14).

los resultados obtenidos arrojan que entre
los pacientes diagnosticados con teA pertene-
cían al sexo masculino un 82,20%, con lo que se
puede establecer que en relación a cada paciente
femenina, se tiene un aproximado de 6 pacien-
tes masculinos, es decir, una razón de 6:1. lo
que se correlaciona con teorías de diferentes au-
tores, las cuales indican un aumento en la pre-
valencia de trastornos neurológicos en pacientes
masculinos, con lo que se refiere que la pobla-
ción femenina posee un modelo de protección
genética. 

diferentes estudios realizados y publicados
por la revista “American Journal of human
Genetics” concluyen luego del análisis de dife-
rentes muestras de Adn y la secuenciación de
un conjunto de aproximadamente 16 mil perso-
nas con trastornos del neurodesarollo, que los

pacientes femeninos que padecen de teA, requieren muta-
ciones genéticas mucho más grandes y fuertes que los hom-
bres para reflejar la sintomatología común. lo que hace co-
nocer que el umbral de protección femenino contra mutacio-
nes es mucho mayor (15).

esta investigación se enfocó en el estudio del gen MTR,
involucrado en la vía metabólica del folato, el cual, en con-
junto con otro grupo de genes, influyen de manera importante
en desarrollo de teA en poblaciones susceptibles. diferentes
estudios, indican la asociación, principalmente del polimor-
fismo de la MTR y su influencia en el ciclo de la
homocisteína y el folato, lo que hace una relación directa con
la susceptibilidad de ciertas poblaciones a presentar teA o a
padecer trastornos del neurodesarollo y a pesar de que la ac-
ción directa de este polimorfismo aún no se encuentra muy
clara, estos estudios sugieren que a través de su acción sobre
la vía de los folatos, influyen en la metilación de Adn y alte-
ran la expresión genética, reflejándose daños a diferentes ni-
veles (16,17).

los resultados del análisis del gen que codifican para la
MTR entre los niños con teA y los niños controles muestra
una diferencia significativa en la distribución del polimorfis-
mo, estableciendo una relación directa de su presencia con el
desarrollo del teA. los niños portadores del genotipo de
riesgo GG presentaron 9 veces más riesgo de desarrollar teA
que los portadores del genotipo AA (Ic 95% = 1,09 – 77,77,
p  0,05), lo que sugiere que este polimorfismo está asociado
a una baja actividad de la enzima ms y por lo tanto en el
trastorno del espectro Autista.

haghiri et al, observaron que el alelo G de la MTR confie-
re un aumento en el riesgo de desarrollar autismo con respec-
to al alelo A. Por lo que, los resultados expuestos por el autor,
coinciden con los resultados obtenidos en nuestro estudio, en
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TABLA 2. Frecuencias Genotípicas y 
Alélicas de Pacientes con TEA y Controles

TEA Controles OR (95%) p
Genotipo

AA 44 (61,1%) 58 (86,6%) 1.00 < 0,05
AG 21 (29,2%) 9 (13,4%) 3,46 (1,40 – 8,54) < 0,05
GG 7 (9,7%) 0 9,23 (1,09 – 77,77) < 0,05

Alelo
A 109 (76%) 125 (93%) 1.00 < 0,05
G 35 (24%) 9 (7%) 3,98 (1,79 – 9,04) < 0,05

OR, Odds Ratio; IC, Intervalo de Confianza 

TABLA 3 Frecuencias genotípicas según el modelo dominante 
de los pacientes con TEA

Casos Controles OR (95%) p
Genotipo

AA 44 (61,1%) 58 (86,6%) 1,00 > 0,05
AG + GG 28 (38,9%) 9 (13,4%) 4,10 (1,76 – 9,57) < 0,05
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donde describimos que el alelo G es aquel que le confiere
mayor significancia de riesgo al polimorfismo, y al presentar-
se el genotipo AG o el GG se relacionan con un mayor riesgo
de padecer teA. Además de esto, se indica que defectos ge-
néticos raros de la MTR, en los cuales se detecta baja activi-
dad de la misma, dan como resultado hipometilaciones de
Adn. este aumento de la homocisteína, es debido a la baja
actividad de la MTR, causado por una oxidación excesiva de
la cobalamina, lo que se relaciona directamente con el estrés
oxidativo, asociándose con enfermedades degenerativas y el
envejecimiento. este aumento del estrés oxidativo, ha sido
diagnosticado en pacientes autistas, relacionándose de mane-
ra positiva estos datos con los obtenidos en nuestro estudio,
en donde sí se asocia el polimorfismo de la MTR con el des-
arrollo de teA en los niños (16).

Por otra parte, zhang zengyu y col. expone que el poli-
morfismo A2756G del gen de la MTR ejerce influencia en la
actividad de su enzima metionina sintetasa, tendiendo a ele-
var los niveles de homocisteína a nivel plasmático, sin embar-
go, este autor indica que el polimorfismo no representa un
factor de riesgo de susceptibilidad para los niños que presen-
ten teA ni se asocia con los grados de severidad que se pre-
senten en cada uno de los casos de este estudio en la pobla-
ción del sur de china (17); caso contrario a nuestros resulta-
dos, los cuales exponen que si existe una diferencia significa-
tiva que indican que existe riesgo de padecer teA cuando se
presenta el polimorfismo.

mohammad y col. evaluaron la utilidad clínica de los po-
limorfismos genéticos de la vía del folato en el diagnóstico
del trastorno del espectro Autista, encontrando que el poli-
morfismo de los genes MTHFR y MTRR son un factor de ries-
go para la presentación del autismo, sin embargo, descartan la
asociación del polimorfismo A2756G del gen de la MTR con
la presencia de autismo (18).

Garcés y col. reportaron que es importante estudiar las en-
zimas involucradas en la ruta del folato, debido a que poli-
morfismos en uno o varios de los genes que codifican estas
enzimas pueden tener un efecto sumatorio para desarrollar
teA. estos investigadores observaron que el polimorfismo
c677t del gen de la MTHFR estaba asociado con la severi-
dad del teA (19).

CONCLUSIÓN 

el genotipo GG del polimorfismo A2756G del gen de la
MTR se asocia con un mayor riesgo de desarrollar trastorno
del espectro Autista.
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ARTÍCULO ORIGINAL

RESUMEN

Introducción: la vitamina d (vd) es un micronutriente y prohormona involucrada en el metabolismo calcio/fósforo, crecimiento
somático y diferenciación celular. su déficit en el embarazo afecta al binomio madre-niño; esto ha sido reportado en varios países, pero es
necesaria mayor documentación de acuerdo con circunstancias particulares.
Objetivos: evaluar el comportamiento de la vd durante el tercer trimestre de gestación y en el cordón umbilical (cu), y establecer la
relación con factores asociados y variables bioquímicas. 
Métodos: Investigación descriptiva y correlacional. durante el periodo octubre 2015 a septiembre 2016 se evaluaron 346 binomios madre-
niño atendidos en el hospital de tomelloso, ciudad real, españa. datos: edad materna y gestacional, tipo de parto, ingesta de
polivitamínicos, etnia, fenotipo cutáneo, ropa usada, antropometría, sexo y Apgar del neonato. evaluación de variables bioquímicas
maternas y en sangre de cu post-pinzamiento. déficit de vd: valores < 20ng/ml. se evaluó ingesta de calcio y vd materna y exposición
solar. se describe estadística descriptiva y no paramétrica y las correlaciones entre variables y comparación entre grupos.
Resultados: Gestantes: 72% déficit grave o moderado.  cu: 61% de deficiencia, con tendencia a déficit grave en invierno. significancia
entre niveles de vd y tipo de ropa, rango mayor en mujeres que usan ropa que no cubre cabeza, cuello y manos. Gestantes Gitanas y
marroquíes presentaron valores menores. hubo correlación entre vd materna con exposición solar, niveles de Parathormona y vd en cu. 
Conclusiones: se encontró deficiencia de vd materna y en cu, lo cual sugiere necesidad terapéutica desde la gestación temprana.

Palabras clave: vitamina d, parathormona, gestación, binomio madre-niño.

VITAMIN D AND PARATHYROID HORMONE IN PREGNANT WOMEN DURING THE LAST TRIMESTER AND IN
UMBILICAL CORD BLOOD

SUMMARY

Introduction: vitamin d (vd), is a micronutrient and prohormone involved in calcium/phosphorus metabolism, somatic growth and
cellular differentiation. Its deficit in pregnancy could affect the mother-child binomial; this has been reported in several countries, but
additional documentation is necessary according to circumstances.
Objectives: to evaluate vd levels during the third trimester of gestation and in umbilical cord blood (uc), and also the relationship with
associated factors and biochemical variables.
Methods: descriptive and correlational investigation. during the period from october 2015 to september 2016, 346 mother-newborn
binomials were evaluated at hospital of |tomelloso, ciudad real, spain. data: maternal and gestational age, type of delivery, intake of
polyvitamins, ethnicity, skin phenotype, used clothing, anthropometric measurement and sex of the newborn and Apgar. maternal
biochemical variables and post-clamping uc blood sample were evaluated.  vd deficit: values < 20ng/ml. calcium intake and maternal
vd and solar exposition were evaluated. descriptive and nonparametric statistic, correlations between variables and comparison between
groups.
Results: Pregnant mothers:  72% had severe or moderate deficit. cu:  61% deficiency, with a tendency to severe deficit in winter.
significant correlation was obtained between vd levels and clothing type, higher values in women who wear clothes with no head, neck
or hands coverage. Gypsy and moroccans mothers had lower values.  correlation between maternal vd with sun exposure, parathormone
levels and vd in uc was found.
Conclusions: deficiency of maternal vd and in uc was detected, suggesting that therapeutic intervention is needed from early
pregnancy to maintain the health of the binomial.

Keywords: vitamin d, parathormone, gestation, binomial mother-child
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INTRODUCCIÓN

la vitamina d (vd) es un micronutriente esencial relacio-
nado con la homeostasis del calcio y fosforo y se considera
también una prohormona involucrada en un complejo sistema
endocrino que regula la homeostasis mineral, protege la inte-

gridad músculo esquelética y modula el crecimiento y la dife-
renciación celular en una amplia variedad de tejidos. el 80%
es sintetizada en la piel por efectos de la radiación ultravioleta
y el resto proviene de la dieta. las principales fuentes de vd
son:  pescados grasos, aceite de hígado de bacalao, hígado de
res y yema de huevo. Pero, el consumo de estos alimentos no
cubre los requerimientos en la totalidad de la población, lo
cual, unido a la limitada suplementación con vd ocasiona
una deficiencia importante en diversas regiones geográficas
(1,2). 

en españa se ha reportado aumento en las cifras de defi-
ciencia de vd (3-5). el impacto del déficit también afecta la
salud del binomio madre - recién nacido, por lo cual su estu-
dio ha tomado especial interés en los últimos años (1,6,7).
los niveles adecuados de vitamina d son importantes para la
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salud de la mujer embarazada y la de su producto. los niveles
de vd al nacer dependerán de los niveles maternos ya que es
transferida al feto vía placentaria (8). la vida media de la
25(oh) vd es relativamente corta luego del nacimiento y el
neonato puede tener niveles adecuados solo hasta la 8va se-
mana, lo cual lo expone a mayor riesgo de déficit durante la
época neonatal, pudiendo ello ocasionar hipocalcemia y ra-
quitismo en este período (9-12)

existe correlación positiva entre las concentraciones de
25 (oh) vd de la sangre materna y la del cordón umbilical;
en éste, están entre 50 y 80% del valor materno, y en el recién
nacido de 60 a 75% (13-15). en consecuencia, los recién na-
cidos de madres con deficiencia de vd podrían presentar
también deficiencia al nacer. Posteriormente, en el niño ali-
mentado con lactancia materna exclusiva, la fuente de vd de-
pende de la exposición a la luz solar y de la ingesta de vd
contenida en la leche humana (16,17). la leche de mujeres
sanas contiene cantidades relativamente bajas de vd, consi-
derándose insuficiente para prevenir la deficiencia en lactan-
tes sin exposición adecuada a la luz solar, lo cual traería im-
portantes implicaciones en la salud de la población; su defi-
ciencia está asociada ulteriormente a múltiples patologías,
tales como: enfermedades cardiovasculares, diabetes tipo I y
II, asma, enfermedad inflamatoria intestinal, algunos tipos de
cáncer y enfermedades neurológicas (18,19).

la exposición al sol permite la síntesis cutánea de vd,
siendo la dosis de radiación uv efectiva 25% de la dosis mí-
nima en 20% de la superficie corporal. la dosis de radiación
necesaria para la producción mínima de vd en la piel depen-
de también del fototipo cutáneo, cuanto más oscura es la piel
mayor es la dosis solar necesaria, debido a que la melanina
compite con los fotones activos para la producción de vd
(20,21). sin embargo, se ha descrito que, durante el embara-
zo, la síntesis a nivel cutáneo no parece ser suficiente para cu-
brir las necesidades de vd, lo cual podría tener ciertas impli-
caciones en la salud neonatal (22,23)

el objetivo del presente trabajo es:  evaluar el comporta-
miento de la vd sérica en mujeres durante el tercer trimestre
de gestación y en sangre de cordón umbilical (cu), y su rela-
ción con factores asociados, en un grupo de embarazadas
atendidas en el hospital General de tomelloso, ciudad real,
españa.

MATERIAL Y MÉTODO

Investigación descriptiva, correlacional con diseño trans-
versal. la población estuvo conformada por 346 binomios
madre-recién nacidos, atendidos en la institución entre octu-
bre 2015 y septiembre 2016, previo consentimiento informa-
do. el estudio fue aprobado por el comité ético de
Investigación clínica. 

criterio de inclusión: Gestantes en el último trimestre del
embarazo. 

se excluyeron las pacientes que presentaron trabajo de

parto antes de 35 semanas de gestación, y las que presentaron
urgencia médica que pusiera en peligro la vida de la madre o
la del feto.

Recolección de la información:
1. Evaluación epidemiológica: 
datos de la historia clínica: edad materna y gestacional,

tipo de parto, ingesta de polivitamínicos, ganancia de peso
durante el embarazo, hábitos tabáquicos, etnia, fenotipo cutá-
neo, estilo de ropa usada, características del líquido amnióti-
co, antropometría y sexo del recién nacido y puntuación de
APGAr. (24,25)

2. Evaluación bioquímica materna y del cordón umbilical: 
se determinaron las variables bioquímicas maternas en la

toma de análisis rutinario del tercer trimestre (control prena-
tal), y en la sangre del cu en muestra recogida inmediata-
mente después del pinzamiento.

las muestras fueron centrifugadas, almacenadas y conge-
ladas a -18ºc y protegidas de la luz, hasta el momento de aná-
lisis en el hospital vall d´hebron de Barcelona. 

determinaciones: niveles de 25(oh) d (lIAIson® 25
oh vitamin d total Assay) y Parathormona (Pth) (lIAI-
son® n – tAct® Pth II Assay)

Valores de referencia por la técnica: 
- Pth: rango de normalidad 15-65 pg/ml 
- niveles de 25 (oh) vd se definieron como: déficit

grave: inferiores a 10 ng/ml, déficit moderado: 10 a 20
ng/ml, Insuficiencia: 21 a 29 ng/ml, suficientes:
>30ng/ml (12-14) 

Adicionalmente se determinó: (mg/dl)
- calcio: rango normal 8,6-10,2, fósforo: rango nor-

mal 2,7-4,5, magnesio: rango normal 1,5-2,8  
las determinaciones se realizaron por fotometría, en au-

toanalizador coBAs 6000, módulo c501 (roche). método
substrato 5-nitro-5´metil- BAPtA colorimétrico.

3. Evaluación de ingesta y suplementación de VD y calcio:
se evaluó la ingesta diaria de calcio y vd a través de una

encuesta previamente validada (26), realizada por abordaje
directo a las madres y respuesta a la encuesta personalmente,
en consulta externa en controles rutinarios, con asistencia del
mismo personal de salud.  

Para la ingesta de vitamina d se consideraron los siguien-
tes valores: Baja (<80 uI/día), normal (80-200 uI/día), Alta
(>200 uI/día) 

Para la ingesta de calcio: Baja (400 mg/día), normal (400
y 1200 mg/día), Alta (>1200 mg/día)

4. Evaluación de la exposición solar: 
deficiente exposición niveles < 4, media exposición nive-

les de 4 a 7 y satisfactoria exposición >7 (27)
5. Evaluación de Fototipos cutáneos: 
Para los fototipos cutáneos se utilizó la clasificación de

fitzpatrik: niveles I al vI (27)
Análisis Estadístico:
la estadística fue descriptiva, correlacional y se realizó

comparación entre grupos. 
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la descriptiva fue mediante distribución de frecuencias,
promedios y desviación estándar. en algunas variables numé-
ricas se realizaron transformaciones a variables categorías y
ordinales. 

con la finalidad de determinar la normalidad de las varia-
bles numéricas se aplicó la prueba de Kolmogorov smirnov,
no pudiéndose comprobar un comportamiento normal para
ninguna de ellas. Por ello, se aplicó estadística no paramétri-
ca, específicamente para las asociaciones y correlaciones: t de
student, chi2, coeficiente de correlación de spearman (rho),
coeficiente de determinación (rho2). 

la comparación entre grupos se realizó mediante la prue-
ba de u de mann Whitney y la prueba de Kruskal Wallis. el
programa estadístico utilizado fue sPss. 

RESULTADOS  

en la tabla 1, se describen las características de las 346
madres estudiadas; tres cuartas partes fueron multíparas, la
mayoría europeas y en segundo término latinoamericanas.
85% de las gestantes tenían tipo de piel III y Iv. casi 20% de
las madres presentaron diabetes gestacional y 13,6% hipoti-
roidismo. el tipo de parto fue predominantemente eutócico,
con líquido amniótico claro en 2/3 de los casos.

características generales de los recién nacidos: sexo mas-
culino 53%, femenino 47%, Peso promedio 3223±493 grs,
talla 49,06 ±1,93cm y perímetro craneal 34,75±1,42 cm.
hubo pérdida de bienestar fetal en 15% de los casos (APGAr
seriado y a los 5 minutos).

respecto a los valores de vitaminas y minerales en la ges-
tante (tabla 2), solo 0,6 % de las madres manifestaron tener
ingesta baja de vitamina d, pero, solo 7,8% presentaron valo-
res adecuados en sangre. 

los valores de Pth en las gestantes mostraron los si-
guientes resultados: X: 29,3 +/- 26,8 (pg/ml), con un rango
de 3 a 223 y en sangre de cu X 29 +/- 35,4, con rango de -
3 a 411.  (t -043 p ns). la Pth se encontró baja en 5,5% de
las gestantes y el resto tuvo valores entre normal y alto. 

respecto a la ingesta de calcio también se reportaron va-
lores entre normal y alto, pero los niveles de calcio en sangre
fueron bajos en 19 % de las gestantes y en relación con los ni-
veles de magnesio y fosforo de las gestantes, se encontró de-
ficiencia de magnesio en 5,8%. de éstas 26,6% manifestaron
tomar polivitamínicos, y la encuesta constató que no cumplí-
an con el requerimiento mínimo de vd.

los niveles de vd en sangre del cordón umbilical de los
niños mostraron cantidad suficiente en 16,5% y déficit entre
moderado y grave en 61,3% de los casos. estos valores y los
de magnesio y fósforo se exponen en la tabla 3. solo 7,5% de
los niños presentaron magnesio bajo.

con el fin de conocer la relación entre los niveles de vd
en la madre y la estación del año en que se presentó el parto,
se aplicó la prueba de chi2 (tabla 4). se observa que las va-
riables estaban relacionadas, hay tendencia a presentar déficit

grave de vd en invierno. no cumplieron con los requisitos
para demostrar asociación con esta prueba los niveles de vd
en la madre con tipo de ropa usada, fototipo y etnias.  

Al comparar con la prueba u de mann Whitney los valo-
res de los niveles de vd en grupos, de acuerdo con el tipo de
ropa usada, se encontró que tienen diferencias significativas
(p<0,05) y existe un promedio de valores de vd mayor en las
madres que usan ropa común respecto a las que se cubren ca-
beza y cuello. esta prueba no dio significativa al comparar los
niveles de Pth y calcio en la madres de acuerdo al  tipo de
ropa usada utilizada. 

Para comparar los niveles de vd en las diferentes etnias
se seleccionaron las que presentaron frecuencia mayor a 5:
europeas, latinoamericanas, gitanas y marroquíes. Al aplicar
la prueba de Kruskal Wallis se encontró que existían diferen-
cias significativas (p< 0,05) entre estas cuatro etnias y el pro-
medio de los rangos fue: latinoamericana 187 europea 175,
gitana 139, marroquí 128,73 (tabla 5). 

en la tabla 6 se observan los valores de correlación (rho)
entre los niveles de vd y algunas variables de interés. resalta
que son significativas (p<0,01) las correlaciones entre: los ni-
veles de vd en la madre y la exposición solar (rho=0,174),
niveles de Pth (rho=-0,274) y vitamina d del feto
(rho=0,391).

DISCUSIÓN

la vd es una de las principales hormonas implicadas en
el metabolismo óseo y en la homeostasis del calcio. la pre-
sencia de receptores de la vitamina d en una amplia variedad
de células, sugiere que juega papel importante en diferentes
procesos fisiológicos. ejerce sus efectos a través de la unión
a un receptor, que se encuentra no solo en los tejidos que de-
finen sus acciones llamadas “clásicas”, que incluyen el hueso,
el aparato digestivo y el riñón, sino que también está amplia-
mente distribuido en el resto del organismo, donde se dispone
de enzimas capaces de producir vd, convirtiéndose en teji-
dos diana que modulan sus denominadas acciones “no clási-
cas”. estas, se pueden agrupar en tres tipos: regulación de la
secreción hormonal, regulación de la respuesta inmune y re-
gulación de la diferenciación celular. 

estos aspectos, en general, han hecho que su déficit se
pueda asociar al síndrome metabólico, diabetes tipo 2, enfer-
medades autoinmunes, y a nivel materno-fetal favorece la
diabetes gestacional, riesgo de preeclampsia, así como raqui-
tismo e hipocalcemia neonatal y retardo en el crecimiento in-
trauterino y reducción de la masa ósea en lactantes (28,29).

Aunque a nivel materno-fetal ha existido controversia
sobre los niveles óptimos de vd, la mayoría de los expertos
aceptan la definición de deficiencia como valores menores de
20 ng/ml (1,10). en este sentido, se observó en el grupo estu-
diado un alto porcentaje de deficiencia sérica grave o mode-
rada, coincidiendo estos resultados con datos publicados en
otros países, que han mostrado también alto porcentaje de ni-
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veles subóptimos de vd en embarazadas y sus recién naci-
dos. de igual forma, en la primera década del año 2000 se de-
terminó que aproximadamente 2 de cada 3 mujeres embara-
zadas en los estados unidos y canadá presentaban estado
deficiente e insuficiente de vd, (30,31). Igualmente se ha
descrito en países europeos, países asiáticos (India, Irán) y
en turquía, (32-35).

en españa, información publicada por el Proyecto InmA
-Infancia y medio ambiente- (www.proyectoinma.org), re-
porta alta prevalencia de deficiencia de vd (62,7%) en un
grupo de gestantes evaluadas en la cohorte de Asturias.
Igualmente, en la población general española ha sido repor-
tada alta prevalencia de insuficiencia o deficiencia de este
nutriente; así, en un grupo de mujeres de escasos recursos de
Barcelona, en edad fértil, se encontró 47,9% de insuficiencia
y 37,2% con deficiencia (36). en madrid, en población an-
ciana se ha descrito una prevalencia de deficiencia de vd de
70% y en mujeres en período postmenopáusico del 35%
(37);  así mismo se encontró en una población joven de
madrid en quienes se detectó 25,6% de deficiencia de vita-
mina d y 56% con insuficiencia (3). en estudiantes de
medicina de Islas canarias se reportó deficiencia de 32,6%
e insuficiencia de 28,6% (4).  los resultados del presente es-
tudio coinciden con estos resultados. 

en el binomio madre-recién nacido se ha descrito una co-
rrelación positiva entre ambos valores plasmáticos de 25(oh)
vd, indicando que las concentraciones en neonatos dependen
directamente del estado de la vd materna, siendo de esta
forma los valores en sangre de cu, aproximadamente 80% de
los presentes en la sangre materna (6,7,16,38).  en el presente
trabajo se observó deficiencia de vd en sangre del cu y en
sangre materna en más de la mitad de los casos, observándose
cómo la variación del nivel de vd materna logró explicar la
variación del nivel en el cu en algunos de ellos, con correla-
ciones significativas entre ambos valores. Al comparar estos
datos con la información publicada en españa, se observa
prevalencia de déficit en sangre de cordón, en el presente tra-
bajo, menor a la encontrada en un grupo de binomios evalua-
dos en el año 2013 en el hospital del mar en Barcelona, en
quienes el déficit se ubicó en 94%  (6), e igual situación ocu-
rrió cuando se comparó esta prevalencia con los datos publi-
cados en el grupo de binomios evaluados por manzano, quién
reportó deficiencia del 83% de vd en sangre del cu (7).

entre los factores maternos asociados al déficit de vd, se
ha descrito: consumo inadecuado de calcio y/o vd, inadecua-
da o insuficiente exposición solar, el estilo cubierto al vestir,
falta de adecuada suplementación nutricional y el fototipo cu-
táneo (6,9). en el presente trabajo, el consumo de vd y calcio
en la dieta materna fue adecuado en casi la totalidad de la
muestra y, aún así, se detectó déficit importante de vd, el
cual fue mayor en época de invierno, lo cual sugiere que la
síntesis cutánea de vitamina d es la principal fuente de este
nutriente para el organismo. respecto a la ingesta de calcio
no hubo deficiencia, aunque alrededor de la quinta parte de la

muestra presentó valores bajos. esto repercutió sobre los ni-
veles de calcio del cordón, ya que en esta población se de-
mostró que la variación de los niveles de calcio materno ex-
plicaron la variación de los niveles de calcio en el cordón um-
bilical.  

con relación a la exposición solar, en el presente trabajo
se observó correlación entre los niveles de vd y dicha expo-
sición. se ha descrito que la principal fuente de vitamina d
para la mayoría de los seres humanos es la exposición mode-
rada al sol, siendo, por tanto, la escasa exposición solar la pri-
mera causa de deficiencia. Adicionalmente se ha descrito va-
riación estacional de la vd, hecho que concuerda con los ha-
llazgos del presente trabajo, en el cual se observó tendencia a
presentar déficit grave de vitamina d en invierno.
Igualmente, en la presente muestra, al comparar los valores
de los niveles de vd de acuerdo con el tipo de ropa usada, se
encontraron valores mayores en las gestantes que usan ropa
común respecto a las que con frecuencia llevan cubiertos ca-
beza y cuello. la mayor cobertura disminuye la efectividad
de la exposición solar e igualmente el mayor uso de cremas
de protección solar, razón por la cual, como mínimo, para
asegurar una exposición eficaz se debería estar al sol 10 a 15
minutos al día sin protección (1); sin embargo, información
reciente describe que la síntesis a nivel cutáneo no parece su-
ficiente para cubrir las necesidades de vitamina d durante el
embarazo (23).

con relación a la etnicidad, el presente trabajo muestra la
heterogeneidad observada en el área donde fue tomada la
muestra. se encontraron diferencias significativas en relación
con las concentraciones plasmáticas de vd entre las diversas
etnias presentes; el grupo de gestantes gitanas y marroquíes
evaluadas presentaron menores valores de vitamina d con di-
ferencias en relación con los valores encontrados en latinas y
europeas. 

los resultados del presente estudio coinciden con los tra-
bajos de moreno en un grupo de gestantes evaluadas en 2017
en la comunidad de murcia, donde el grupo de gestantes ára-
bes presentó menores valores de vd con relación al grupo de
gestantes caucásicas y suramericanas, describiéndose esto
como el efecto que tiene el exceso de melanina en la protec-
ción solar y su repercusión sobre la producción de vd, debi-
do a la limitada síntesis de este nutriente (39). Igualmente
estos datos coinciden con los trabajos de Bodnar (40), en ges-
tantes evaluadas en el noreste de los estados unidos, en
donde el grupo de la etnia afroamericana presentó niveles
promedios de vd mucho más bajos que las gestantes de ori-
gen caucásico, tanto en los meses de invierno como en el ve-
rano. Así mismo Pérez lópez (41) reportó menores niveles de
vd en gestantes árabes que vivían en la costa española del
mediterráneo en relación a los reportados en las madres cau-
cásicas de la zona. 

Por tanto, pertenecer a etnias de piel más oscura, las cua-
les producen seis veces menos vd que la etnia blanca, es una
de las características que influye negativamente en las con-
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centraciones plasmáticas de vd, lo cual ha sido demostrado
por el estudio multiétnico realizado por mcAreeel cual  mues-
tra que la prevalencia de deficiencia de vd fue muy alta en
las embarazadas en general, pero mucho más severa en las
gestantes de piel más oscura (42). A la misma conclusión lle-
garon Bowyer y col (43), quienes observaron que la prevalen-
cia de deficiencia de vd fue más elevada en gestantes con fo-
totipo de piel más oscura, y muy alta entre aquellas que por
razones culturales o religiosas cubrían cara y parte de su cuer-
po con velo. 

en los últimos años, con el avance de la tecnología y téc-
nicas moleculares, se han realizado diversos estudios para
evaluar el efecto de la raza negra y su influencia en diferentes
comorbilidades; en este sentido, reeves logró evaluar el ries-
go de morbilidades tipo preeclampsia con los niveles bajos de
vd en las minorías étnicas, encontrando de igual manera,
cómo los niveles más bajos de esta vitamina se encontraban
en el grupo de gestantes afroamericanas, quienes tenían adi-
cionalmente menor ingesta de este nutriente en la dieta (44).   

con relación a la suplementación de nutrientes, llama la
atención que solo la cuarta parte de las madres reportó el uso
de vitaminas y minerales durante la gestación, siendo estos
insuficientes en cuanto al contenido de vd. se ha descrito
que la elevada prevalencia de deficiencia de vitamina d en
mujeres embarazadas y en sangre del cu, y en consecuencia
de los recién nacidos, plantea la necesidad de iniciar suple-
mentación de manera profiláctica (20,45,46); sin embargo
esta indicación no está siendo efectuada, a pesar de que los
estudios sobre la cinética de la vd sugieren que son necesa-
rios suplementos de más de 1.000 uI/día para conseguir las
concentraciones plasmáticas deseadas y que 4000 uI/día
sería la cantidad efectiva para proporcionar niveles de sufi-
ciencia durante el embarazo sin riesgo de toxicidad, además
de ser la alternativa para conseguir valores de vitamina d en
leche materna sin necesidad de suplementar al recién nacido
(23,47,48). sería importante indagar más sobre el contenido
exacto de los suplementos nutricionales utilizados y/o indica-
dos, las dosis y formas de presentación, e incluso, si hubo la
correspondiente indicación médica, así como posible incum-
plimiento por parte de la paciente.

dentro de las acciones “no clásicas” referidas de la vita-
mina d, se ha descrito la capacidad para regular la secreción
hormonal, en especial la inhibición de la síntesis y secreción
de Pth; en relación a esto, en el presente estudio se encontró
una correlación inversa entre ambos valores plasmáticos,
coincidiendo esto con estudios realizados tanto en el binomio
madre recién nacido (14), como a lo observado en la pobla-
ción general adulta en una muestra de 3,8 millones de resul-
tados de laboratorio tomados en hombres y mujeres de dife-
rentes regiones de los estados unidos, y a lo encontrado en
un grupo de 9890 mujeres y 2723 hombres turcos evaluados
entre 2009 y 2015 (49,50). con relación a otras hormonas,
esta descrito que la deficiencia de vd estimula la secreción
de insulina y también disminuye la apoptosis de las células

beta mediada por citoquinas, aspectos que han sido referidos
como asociación con diabetes gestacional (28), la cual estuvo
presente en la actual muestra en un 19%, aunque, se necesita-
rían más estudios para clarificar estas repercusiones y asegu-
rar dicha relación.

en conclusión: 
1. se encontró déficit de vd, tanto materna como en

cu, y en consecuencia en sus neonatos, a pesar del
supuestamente “adecuado” consumo reportado de
esta vitamina. 

2. se demostró una correlación directa entre las con-
centraciones maternas de vd y las del cordón umbi-
lical, así como una correlación inversa entre Pth y
vd en sangre materna.

3. en cuanto a factores relacionados con los niveles de
vd, se encontró asociación con inadecuada exposi-
ción solar, así como con el  tipo de ropa usada, con
un promedio de rango mayor de vd en las gestantes
que usan ropa que no cubra cabeza y manos.

4. con relación a la etnicidad, los resultados reflejan la
heterogeneidad en el área donde fue tomada la mues-
tra, encontrando diferencias en relación con las con-
centraciones plasmáticas de vd entre las diversas et-
nias, siendo el grupo de gestantes gitanas y marro-
quíes quienes presentaron menores valores de vd.

se plantea la necesidad de realizar programas efectivos
desde la gestación temprana a fin de prevenir problemas se-
veros de salud pública en el binomio madre-recién nacido. se
recomienda promover estilos de vida saludable con actividad
al aire libre y adecuada ingesta de vd, en especial en gestan-
tes con factores de riesgo asociados. Adicionalmente, es im-
portante valorar de forma individual los esquemas de suple-
mentación. 
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Resumen

el síndrome de sturge Weber (ssW) es una patología congénita caracterizada por manchas vasculares en cara, alteraciones neurológicas
y signos oftalmológicos. Posee una incidencia de 1/50.000 a 1/123.000 a nivel mundial. se presenta el caso de lactante femenina de 5
meses de edad, quien es llevada a consulta por presentar convulsiones tónico-clónicas con lateralización oculocefálica a la derecha de 16
minutos de duración con pérdida de la conciencia. examen físico: regulares condiciones generales, taquicardia, afebril al tacto, mancha
eritemato-violacea que compromete hemicuerpo derecho. examen neurológico: somnolienta, responde parcialmente a estímulos
externos. resonancia magnética cerebral: atrofia cortical, dilatación ventricular y aumento de señal periventricular; liquido
cefalorraquideo: ningún hallazgo relevante. evolución satisfactoria y egresa en buenas condiciones generales. conclusión: dado lo
esporádico de este sindrome, se hace necesario tener presente su diagnóstico, especialmente cuando hay afectación de sistema nervioso
central y/o glaucoma a fin de prevenir secuelas neurológicas y ceguera.

Palabras Clave: sindrome de sturge Weber, angiomatosis  trigeminal angiomatosis, mancha vascular, glaucoma congénito.

STURGE WEBER SYNDROME. CLINICAL CASE REPORT

Summary 

sturge Weber syndrome (sWs) is a congenital pathology characterized by facial vascular spots, neurological alterations and
ophthalmological signs. It has an incidence of 1 / 50,000 to 1 / 123,000 worldwide. We present the case of a 5-month-old female infant,
who was referred for consultation due to tonic-clonic seizures with oculocephalic lateralization to the right of 16 minutes duration with
loss of consciousness. Physical examination: regular general conditions, tachycardia, afebrile to the touch, erythematous-violaceous
stain that compromises right side od the body.. neurological examination: drowsy, partially response to external stimuli. Brain magnetic
resonance: cortical atrophy, ventricular dilatation and increased periventricular signal; cerebrospinal fluid showed no relevant findings.
the patient had a satisfactory hospitalization course and was discharged in good general conditions. conclusion: Given the sporadic
characteristic of this syndrome, it is necessary to consider it as a differential diagnosis, especially when there is involvement of the central
nervous system  or glaucoma in order to prevent neurological sequelae and blindness.

Key Words: sturge Weber syndrome, trigeminal angiomatosis, vascular stain, congenital glaucoma.
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INTRODUCCIÓN

el síndrome de sturge-Weber (ssW) es un trastorno con-
génito con afectación multisistémica, caracterizada por man-
chas vasculares de color rojo vinoso en cara, principalmente
en el territorio del trigémino (1,2), afectación leptomeníngea
ipsilateral comúnmente en lóbulo temporal y parietal (3),
convulsiones, retardo mental y signos oftalmológicos como
glaucoma y malformaciones vasculares coroideas (no siem-
pre presentes). Afecta a 1 de cada 50.000/230.000 nacidos
vivos (4), representa un desafío diagnostico debido a las di-
versas formas clínicas de presentación. no tiene predominio
por un sexo y no presenta carácter hereditario; pero se han

descrito casos familiares (4). 
existen síndromes denominados completos en los cuales

hay afectación cutánea y del sistema nervioso e incompletos
cuando solo uno de los dos se encuentra afectado. se clasifica
en: tipo I: el angioma facial y de leptomeninges, con o sin
glaucoma; tipo II, angioma facial únicamente, sin afectación
del snc, con o sin glaucoma y tipo III, que consiste en an-
gioma de leptomeninges solamente sin glaucoma (5). 

la motivación para realizar la presentación de este caso se
basa en lo esporádico de su aparición y en el amplio y variado
espectro clínico con que se presenta, lo que plantea múltiples
diagnósticos diferenciales.

PRESENTACIÓN DE CASO

lactante menor femenina de 5 meses de edad con antece-
dentes de síndrome de sturge Weber y epilepsia estructural en
tratamiento con levitiracetam (30 mg/Kg/día) y oxicarbama-
zepina (30 mg/Kg/día), enfermedad actual inicia el
01/02/2017 con crisis tónico-clónicas focalizadas con latera-
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lización óculo-cefálica a la derecha, de 16 minutos de dura-
ción y pérdida de la consciencia, por lo cual acude a centro de
la localidad, donde presenta nuevamente episodio de movi-
mientos tónico–clónicos de aproximadamente 15 minutos de
duración. se indican diazepam intramuscular en dosis no pre-
cisadas. se mantiene en observación y por persistencia de la
sintomatología es referida al hospital universitario de
caracas, decidiéndose su hospitalización. 

Antecedentes: producto de embarazo deseado, no contro-
lado, sin complicaciones al momento del parto; egresa a los 6
días de nacida con diagnóstico de hemangioma gigante en he-
micuerpo derecho. refiere diagnóstico de epilepsia estructu-
ral a los 2 meses de edad, con crisis tónico–clónica focalizada
con lateralización óculo-cefálica a la derecha de aproximada-
mente 15 minutos de duración con pérdida de la conciencia,
egresando con los diagnósticos de síndrome de sturge Weber,
hipotonía global y retardo de adquisición de destrezas. A los
5 meses de edad presenta crisis semanales entre 5 a 10 minu-
tos de duración caracterizadas por inicio al despertar, postura
tónico-clónica generalizada, seguida de movimientos clóni-
cos de hemicuerpo derecho, sialorrea, desviación óculo cefá-
lica a la derecha y parpadeo, con presencia de periodo postic-
tal de somnolencia de 15 segundos, motivo por el cual con-
sulta por la emergencia. 

Examen físico: peso 7,2 Kg (percentil 75), talla 63 cm
(percentil 50), circunferencia cefálica 44 cm, frecuencia car-
diaca de 125 lpm, frecuencia respiratoria de 28 rpm, satura-
ción de oxigeno 98% al aire ambiente; paciente en regulares
condiciones generales, afebril, hidratada. Piel con turgencia y
elasticidad conservada. mancha eritemato-violacea que com-
promete hemicara y hemicuerpo derechos.  examen neuroló-
gico: somnolencia, respuesta a estímulos externos; se ingresa
a emergencia, presentando 6 horas después 2 episodios de cri-
sis tónico- clónicas con chupeteo de 5 minutos de duración,
en periodo postictal. evoluciona de somnolencia a estupor,
respondía parcialmente a estímulos externos y no localizaba
estímulos dolorosos. la interconsulta con neuropediatría evi-
dencia hemiparesia de miembro superior izquierdo, por lo
cual se solicita tomografía computarizada o resonancia
nuclear magnética (rnm) cerebral. se realizan hematología
y punción lumbar. se planteó como diagnóstico de ingreso
encefalitis de probable etiología viral, ssW, epilepsia estruc-
tural e hipotonía. el plan de trabajo incluía vigilar el deterioro
del estado neurológico, crisis convulsivas, realización de
curva térmica, estudios de imagen y de laboratorio.
tratamiento Aciclovir 60 mg/Kg/día, levitiracetan 40
mg/Kg/día y oxcarbamazepina 50 mg/Kg/día.

la rnm cerebral evidenció atrofia cortical, dilatación
ventricular y aumento de señal periventricular; líquido cefa-
lorraquídeo límpido después de ser centrifugado, Pandy tra-
zas, células 11/mm3, polimorfonucleares 10%, mononuclea-
res 90%, negativo para enterovirus, citomegalovirus, epstein-
Barr, varicela zoster y herpes simple. la hematología eviden-
ció anemia microcítica hipocrómica (hb 9,3 mg/dl, vcm

76,2 fl, hcm 24,3 pg, chcm 31,8 g/dl), además de hipergli-
cemia 139 mg/dl. la biopsia de la lesión cutánea evidenció
malformación capilar y la evaluación oftalmológica descartó
la presencia de glaucoma. la paciente se mantuvo bajo trata-
miento y observación hasta el 10/02/2017 cuando egresa en
buenas condiciones generales, afebril, para cumplimiento de
tratamiento y control neuropediátrico. 

DISCUSIÓN

las alteraciones cutáneas en el ssW representan el prin-
cipal indicio diagnóstico (6). consisten en una mancha vas-
cular de color vino de oporto, presente desde el nacimiento,
siendo una malformación capilar de bajo flujo (7), tal como la
presentada por la paciente, quien egresó a los 6 días de vida
con el diagnóstico de hemangioma plano gigante (figura 1).
la distribución del nevus generalmente sigue los territorios
sensoriales de las ramas del nervio trigémino y puede abarcar
la hemicara completa, cuello, tronco y extremidades; sin em-
bargo, la afectación de hemicuerpo completo, como es el caso
de la paciente (figura 2), es poco frecuente (8). Generalmente
es unilateral, pero puede en un 14-30% de los casos presentar
afectación bilateral. las lesiones bilaterales pueden estar aso-
ciadas a compromiso intracraneal unilateral o bilateral y el
36% puede tener malformaciones vasculares en las extremi-
dades o el tronco (9). 
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Figura 1. Se observa angioma 
cutáneo comprometiendo hemicara 

Figura 2. Se observa 
la extensión del angioma
cutáneo, comprometiendo
hemicara y hemicuerpo 
derechos, a predominio 

de extremidades
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su ubicación anatómica se considera un factor de riesgo
importante para presentar afectación neurológica y ocular. la
literatura reporta que la afectación neuromeníngea y ocular
queda limitada a los casos en los que la extensión del angio-
ma facial afecta a la primera rama del trigémino, específica-
mente la región frontal y/o el párpado superior (6, 10). 

la sintomatología neurológica asociada al ssW se debe a
la presencia de un angioma pial, unilateral en más de 70% de
los casos y de ubicación predominantemente derecha. en el
caso presentado las convulsiones tónico-clónicas focales y
generalizadas constituyeron el motivo de consulta que orientó
el diagnóstico a un posible ssW. las crisis convulsivas están
presentes en el 75-80% de los pacientes. los tipos de crisis
más frecuentemente observadas son crisis focales motoras
simples o crisis tónico-clónicas generalizadas con grados va-
riables de pérdida de consciencia. es común observar crisis
prolongadas y estatus epiléptico, refractariedad al tratamiento
y mayor susceptibilidad a convulsiones febriles. el inicio de
los episodios convulsivos se establece antes del año de vida
en el 75% de los casos, con un pico máximo entre los 3 y 6
meses de vida (8,9). la paciente presentó la primera crisis
epiléptica a los 2 meses de edad, por lo cual se decidió reali-
zar exámenes complementarios para descartar afectación ce-
rebral. el inicio antes de los 6 meses de vida de las crisis epi-
lépticas se asocia a peor pronóstico y progresión más marcada
de la atrofia cerebral que aquellos con inicio tardío (9,11).

el retraso en adquisición de destrezas se encuentra en
aproximadamente 50-70% de los pacientes y se hace notorio
posterior al inicio de las crisis epilépticas, como se evidenció
en el caso presentado. su intensidad está relacionada con co-
mienzo precoz y refractariedad de las crisis, siendo más pro-
nunciada en pacientes con lesión bilateral (8). se ha descrito
una incidencia del 83% de problemas de aprendizaje y del
58% de problemas psicomotores tempranos que requieren
una educación especial. son frecuentes los problemas emo-
cionales y de la conducta (12,13). se puede presentar hemi-
paresia o hemiplejía en el 30 al 40% de los casos, coincide
con el comienzo de las crisis epilépticas. Pueden presentar
episodios de hemiparesia sin crisis previas que agravan hemi-

paresia preexistente (11). otras manifestaciones incluyen mi-
graña, episodios similares a ictus isquémicos y hemianopsia,
cuadrantopsia homónimas o ceguera cortical. las manifesta-
ciones neurológicas se correlacionan con la extensión del an-
gioma leptomeníngeo, con el grado de alteración de la sustan-
cia blanca, y de atrofia cerebral (12, 14). los angiomas coroi-
deos generan la aparición de glaucoma y constituye la com-
plicación ocular más observada (30-40% de los casos). se
asocia a presencia de nevus en el párpado superior. se presen-
ta generalmente dentro del primer año de vida, se recomienda
evaluación regular por oftalmología (15) 

el principal reto diagnóstico del síndrome radica en la
alta frecuencia de manchas vasculares, que se presentan en
aproximadamente 1 de cada 300 nacidos vivos, sólo un 8%
son atribuibles al ssW (14). Por ende, para la confirmación
diagnóstica es necesario comprobar la lesión leptomeningea a
través de métodos de neuroimagen, permiten evaluar la ex-
tensión del angioma, presencia y grado de atrofia cerebral,
calcificaciones cerebrales, cambios isquémicos en sustancia
gris y blanca, y evaluar otros signos como prominencia de
plexos coroides, anomalías vasculares en el parénquima,
entre otros (8)

el método diagnóstico de elección es la rnm cerebral
con gadolinio, especialmente en aquellos casos con mínimas
manifestaciones cutáneas. se prefiere utilizar rnm en t2 y
flAIr donde el angioma leptomeníngeo se evidencia como
un área de captación de contraste. otros hallazgos en rnm
incluyen grados variables de atrofia cerebral en el área sub-
yacente al angioma, dilatación ventricular y calcificaciones a
predominio parietooccipital (8). A la paciente que se presenta
se le realizó rnm sin contraste posterior a los eventos con-
vulsivos, donde se evidenció atrofia cortical y dilatación ven-
tricular, lo cual, junto con la presencia del angioma cutáneo
permitió orientar el diagnostico a este síndrome. 

debido a que los estudios pueden no revelar anormalida-
des en edades tempranas, si el lactante presenta síntomas neu-
rológicos y un estudio previo normal, se debe repetir la rnm
a los 2 años (figura 3). el diagnóstico diferencial incluye:
neurofibromatosis, ataxia telangiectasia, esclerosis tuberosa,
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enfermedad de von hippel-lindau, de Klippel-trénaunay y
neurocisticercosis (16-18).

la literatura sobre este síndrome es escasa, sin embargo
es posible afirmar que las manifestaciones clínicas varían en
cada caso, así como la severidad de las mismas. Para ello se
toma como referencia los hallazgos de rodofilea y colabora-
dores, quienes presentaron un caso de paciente de 4 años de
edad con afectación dermatológica mínima, pues solo presen-
to mácula de 6 cm en región frontal, mientras que el resto de
las manifestaciones neurológicas fueron similares a la del
presente caso (19)

se concluye que el diagnóstico del ssW representa un
reto por la la amplia variedad de causas de las manchas vas-
culares. la aparición de síntomas neurológicos y oculares au-
mentan las probabilidades del ssW. el método de estudio de
elección es la rmn y si el paciente tiene alteraciones cutáne-
as mínimas se recomienda el gadolinio como contraste. la te-
rapéutica se basa en métodos farmacológicos o quirúrgicos
para disminuir la frecuencia de convulsiones. se recomiendan
evaluaciones oftalmológicas anuales, programas educativos
para tratar el déficit cognitivo y de fisioterapia en caso de pre-
sentar hemiparesia. 

REFERENCIAS

1. Parsa cf. sturge Weber syndrome: A unififield patholophysio-
logic mechanism. curr treat options neurols 2008; 10:47-54.

2. smith Pearl m, Abdalla Wm, lin dd, comi Am, Boltshauser
e, Gailloud P, et al. sturge-Weber syndrome with cerebellar in-
volvement. J neuroradiol. 2009; 36:57-60.

3. hering s, sarmiento fGr, valle le. Actualización en el diag-
nóstico y tratamiento de los hemangiomas. rev Argent
dermatol 2006;87(1):54-66.

4. Pascual castroviejo I. síndrome de sturge Weber. en: Pascual
castroviejo I, editor. diagnóstico clínico-radiológico en neuro-
logía infantil. Barcelona: ed. científico-médica; 1971. p. 81-87.

5. roach es. neurocutaneuos syndromes. Pediatr clin n.Am
1992;39(4):591-620.

6. rios m, Barbot c, Pinto P, salício l, santos m, carrilho I et
al. síndrome de sturge-Weber: variabilidad clínica y de neuroi-
magen. Anales de Pediatría. 2012;77(6):397-402.

7. sierre, s., tepliskya, d., lipsicha, J. malformaciones vascula-
res: actualización en diagnóstico por imágenes y tratamiento.
Arch Argent Pediatria. 2016;114(2):167-176.

8. fernández, o., Gómez, A., sardiñaz, n. síndrome de sturge-
Weber. revisión. revista cubana de Pediatría. 1999;71(3):
153-159.

9. rodofile, c., Grees, s., valle, l., martino, G. síndrome de
sturge-Weber. Presentación de un caso con manifestaciones
dermatológicas mínimas. Arch Argent Pediatria. 2011;109(2):
e42-e45.

10. enjolras, o., riche, m., merland, J. facial Port-Wine stains
and sturge-Weber syndrome. Pediatrics. 1985;76;48.

11. stokes, Ac et al. síndrome de sturge-Weber. diagnóstico dife-
rencial de la neurocisticercosis. rev neuro. 2000; 30 (1): 41-44.

12. miranda, J. et al. síndrome de sturge-Weber: experiencia en
14 casos. Anales españoles de Pediatría. 1997;46(3): 138-142.

13. Pinto A, sahin m, Pearl P. epileptogenesis in neurocutaneous
disorders with focus in sturge Weber syndrome.
f1000research. 2016;5:370.

14. Waelchli r, Aylett s, robinson K, chong W, martinez A,
Kinsler v. new vascular classification of port-wine stains: im-
proving prediction of sturge-Weber risk. Brit J derm. 2014;
171(4):861-867.

15. lambiase A, mantelli f, Bruscolini A, la cava m,
Abdolrahimzadeh s. ocular manifestations of sturge-Weber
syndrome: pathogenesis, diagnosis, and management. clin
ophthalmol. 2016:871.

16. ruggieri m, Praticò A. mosaic neurocutaneous disorders and
their causes. semin Pediatr neuro. 2015;22(4):207-233.

17. nowak c. the Phakomatoses: dermatologic clues to
neurologic Anomalies. semin Pediatr neuro. 2007; 14(3):
140-149.

18. sudarsanam A, Ardern-holmes s. sturge–Weber syndrome:
from the past to the present. eur J Paediatr neuro.
2014;18(3):257-266.

19. rodofilea, c , Greesa, s , vallea, l , martino, G. síndrome de
sturge-Weber. Presentación de un caso con manifestaciones
dermatológicas mínimas. Arch Argent Pediatr
2011;109(2):e42-e45

103



ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRÍA 2019; Vol 82 (3): 104 - 112   

GUÍA DE MANEJO CLÍNICO

michelle lópez luzardo (1), Belén Arteaga (2), José Gregorio díaz (3)

RESUMEN 

la hipercalciuria constituye uno de los motivos de consulta más frecuentes en nefrología pediátrica y una de las primeras causas de
urolitiasis y hematuria en niños. la hipercalciuria idiopática es relativamente rara en niños, mientras que la secundaria a factores
dietéticos es la más frecuente. los métodos de recolección de orina para la determinación de calcio urinario son la recolección de 24
horas y la orina parcial, según se trate de niños continentes o no, respectivamente. los valores considerados como normales para la
calciuria en la población pediátrica venezolana son los siguientes: en orina de 24 horas: < 4 mg/kg/día; en orina parcial: relación
calcio/creatinina (mg/mg): < 0,6 en  menores de 6 meses, <0,4 en niños de 6 a 12 meses, <0,3 en niños de 12 a 24 meses, <0,14 en
mayores de 2 años en ayunas, <0,20 en mayores de 2 años en estado post prandial. las manifestaciones clínicas más frecuentes son:
hematuria, disuria, polaquiuria, dolor abdominal, urgencia miccional, enuresis, incontinencia urinaria, infección urinaria, urolitiasis. con
menor frecuencia pueden presentarse retardo en el crecimiento y osteopenia. el tratamiento de primera línea es el dietético: aumento en
la ingesta de líquidos, restricción de alimentos salados y azucarados, limitar la ingesta de proteínas a los requerimientos diarios
recomendados y asegurar la ingesta suficiente de frutas y hortalizas. en los casos en que persista la hipercalciuria a pesar de las medidas
dietéticas o en pacientes con síntomas urinarios, urolitiasis, osteopenia o fracturas óseas se podría indicar citrato de potasio y
eventualmente hidroclorotiazida 

Palabras clave: hipercalciuria, niños, urolitiasis, calcio urinario

GUIDELINES FOR THE MANAGEMENT OF HYPERCALCIURIA IN CHILDREN AND 
ADOLESCENTS. NEPHROLOGY CHAPTER OF THE VENEZUELAN SOCIETY OF PEDIATRICS

SUMMARY

hypercalciuria is one of the most common causes of consultation in pediatric nephrology and one of the first causes of hematuria and
urinary calculi in children. Idiopathic hypercalciuria is rare in childhood, while hypercalciuria associated with dietary factors is the most
common type. twenty four hour or partial urine collections are the methods indicated for urinary calcium measurement in continent or
non continent children, respectively. normal values for urinary calcium in venezuelan children are the following: In a 24 hour collection:
< 4 mg/kg/day; in a partial urine collection: < 0,6 for infants under  6 months, <0,4 for infants between 6 and 12 months, <0,3 for infants
between 12 a 24 months, <0,14 for children > 2 years in fasting state, <0,20 for children > 2 years in non fasting state. most frequent
clinical manifestations are: hematuria, disuria, urinary frequency, abdominal pain, urinary urgency, nocturnal enuresis, urinary
incontinency, urinary tract infection and urolithiasis. failure to thrive and osteopenia are less frequent manifestations. dietetic
recommendations are the most important therapeutic measures, including high fluid intake, sodium and sugar restriction, limiting protein
intake to the rdA and insisting in an adequate fruit and vegetable intake. Pharmacologic treatment with potassium citrate or
hydrochlothiazide may be necessary when hypercalciuria persists in spite of the dietary recommendations or in children with urinary
symptoms, urolithiasis, osteopenia or bone fractures.

Key words: hypercalciuria, children, urolithiasis, urinary calcium
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INTRODUCCIÓN

la hipercalciuria constituye uno de los motivos de consul-
ta más frecuentes en nefrología pediátrica y es una de las pri-
meras causas de urolitiasis y de hematuria en niños. A pesar
de ello, aún no ha sido establecida una definición precisa para
la hipercalciuria y, debido a la gran variabilidad de los valores

de calcio urinario considerados como normales, resulta com-
plejo establecer cuáles son los valores de calciuria con poten-
cial -significado patológico (1-5).

la controversia que aún se mantiene en cuanto a la hiper-
calciuria tiene relación, tanto con la naturaleza de los meca-
nismos etiopatogénicos que han sido invocados, como con los
métodos diagnósticos y su manejo terapéutico. 

en relación al diagnóstico, la controversia comienza por
la definición de lo que se considera como un aumento de la
excreción urinaria de calcio. la gran variabilidad de los valo-
res reportados como normales se debe muy probablemente a
la influencia sustancial que ejerce la dieta sobre dicha excre-
ción. la gran mayoría de los estudios poblacionales publica-
dos en referencia a valores normales de calcio urinario, tanto
en cuanto a la excreción en 24 horas como a la relación cal-
cio/creatinina urinaria han sido realizados sin tomar en cuenta
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los hábitos dietéticos, los cuales obviamente pueden variar
sustancialmente dentro de cada región, de cada país, de cada
ciudad e inclusive dentro de cada grupo familiar (6-16). otros
aspectos asociados, tales como los factores geográficos o cul-
turales no han sido identificados completamente, aunque muy
probablemente tengan relación con los hábitos dietéticos de
cada región y de cada sociedad. la prevalencia de hipercal-
ciuria idiopática está inversamente relacionada con la edad,
siendo más frecuente en menores de 6 años (8).

con el objeto de establecer un consenso entre los nefrólo-
gos pediatras del país en cuanto al manejo del niño con hiper-
calciuria, el capítulo de nefrología de la sociedad venezolana
de Puericultura y Pediatría presenta sus Pautas para el manejo
de la hipercalciuria, las cuales constituyen una actualización
de las que fueron establecidas y publicadas en 2007 (17). 

DEFINICIÓN Y CONCEPTOS

hipercalciuria es el aumento mantenido en la excreción
urinaria de calcio. 

hipercalciuria idiopática: cuando no está asociada con hi-
percalcemia o con otras causas conocidas de hipercalciuria. 

hipercalciuria secundaria: es aquella en la cual se logra
evidenciar una causa subyacente

hipercalciuria absorptiva, renal y resorptiva: estos térmi-
nos empleados para clasificar la hipercalciuria según su ori-
gen intestinal, renal o esquelético están hoy en desuso, parti-
cularmente en la población pediátrica, debido a que las prue-
bas utilizadas para su diferenciación no demostraron tener la
especificidad requerida (18). Adicionalmente, hoy se acepta
que la hipercalciuria es una anormalidad metabólica caracte-
rizada por un transporte alterado del calcio en el intestino, en
el riñón y en el hueso

valores normales de calcio urinario. son muy variables en
las distintas poblaciones, y sobre todo, según el tipo de ali-
mentación. los valores aceptados como normales en
venezuela, de acuerdo a los estudios poblacionales practica-
dos y a la encuesta realizada entre los nefrólogos pediatras del
país se describen en la sección de diagnóstico

ETIOLOGÍA

Para el mantenimiento del equilibrio del calcio en el orga-
nismo, debe existir un equilibrio entre diversos mecanismos
que dependen del intestino, del riñón y del hueso bajo la in-
fluencia de la hormona paratiroidea y del calcitriol.

las alteraciones en la regulación del metabolismo del cal-
cio en estos órganos y sistemas han sido propuestas como fac-
tores etiológicos de la hipercalciuria idiopática (hI). sin em-
bargo, aún no se conocen  los mecanismos subyacentes a estas
anormalidades de forma definitiva, debido a que estos factores
varían de forma importante de un individuo a otro (19-23).

la hipercalciuria puede ser secundaria o idiopática. sin
embargo, esta última se relaciona frecuentemente con interac-

ciones tanto genéticas como ambientales. los genes específi-
cos que se proponen como determinantes de la excreción uri-
naria de calcio incluyen: aquellos que afectan al sensor recep-
tor de calcio, a los canales de calcio intestinales y renales, al
receptor de vitamina d, al intercambiador intestinal de oxala-
to, a la resorción ósea y reabsorción renal, y a la excreción
renal de calcio, oxalato y citrato (24,25)

menos frecuentemente, se pueden evidenciar alteraciones
monogénicas que pueden ocasionar hipercalciuria afectando
a uno de los tres mecanismos fisiopatológicos descritos ante-
riormente y que condicionan riesgo de nefrolitiasis o nefro-
calcinosis asociados a la enfermedad primaria. 

Para hablar de hipercalciuria idiopática debe existir hiper-
calciuria aislada en ausencia de hipercalcemia, se deben des-
cartar otras causas y no existir antecedentes familiares signi-
ficativos de litiasis o nefrocalcinosis. en general tiene un ca-
rácter familiar pseudo-dominante que  combina los factores
genéticos y dietéticos.

las principales causas de hipercalciuria secundaria son
las siguientes (26-40):

Renales: 
• síndrome de Bartter
• Acidosis tubular renal distal
• disfunción tubular generalizada 

(síndrome de fanconi)
• mutaciones en el canal de cloro 5 (clcn5)
• riñón medular en esponja
• Pielonefritis aguda
• reflujo vesicoureteral
Sistémicas
• diabetes mellitus
• hipo/hipertiroidismo
• exceso de hormonas adrenocorticales
• Artritis reumatoide juvenil
• sarcoidosis
• neoplasias
• obesidad
Nutricionales
• hábitos dietéticos 

o exceso en la ingesta de sodio
o disminución en la ingesta de potasio
o exceso de ingesta proteica
o exceso en la ingesta de azúcares
o Ingesta deficiente de líquidos

• hiperalimentación parenteral
• dieta cetogénica
Metabólicas
• hipercalcemia
• hipofosfatemia
• hiperprostaglandinemia
• hipomagnesemia
• Acidosis metabólica
• Inmovilización prolongada
• expansión del espacio extracelular
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Medicamentos
• diuréticos: furosemida, tiazidas
• Inmunomoduladores: tacrolimus, ciclosporina
• Antibióticos y antifúngicos: 

ceftazidima, cotrimoxazol.
• esteroides
• topiramato
• vitamina d
Tóxicas:
• litio
• Plomo
• cadmio
de todas las causas de hipercalciuria, la más frecuente es

sin lugar a dudas, la relacionada con los hábitos dietéticos. es
por ello que se considera importante especificar los puntos
más relevantes en cuanto a este tópico

Ingesta de sodio: tanto en el niño como en el adulto se ha
comprobado una relación directa entre la excreción urinaria
de sodio y la de calcio, posiblemente por la disminución en la
reabsorción tubular de calcio que ocasiona el aumento de la
carga de sodio al túbulo renal.

Ingesta de potasio: se ha demostrado que la excreción
urinaria de calcio y de potasio, guardan una relación inversa.
un aumento en la ingesta de potasio disminuye la excreción
urinaria de calcio, aparentemente mediante la estimulación de
la reabsorción tubular de calcio. Adicionalmente, los alimen-
tos ricos en potasio son en su mayoría de origen vegetal, por
lo cual disminuyen la carga ácida y en consecuencia la excre-
ción urinaria de calcio.

Ingesta de proteínas: el exceso de proteínas en la dieta
ocasiona hipercalciuria por varios mecanismos: a) aumento
de la filtración glomerular, b) aumento en la producción de
calcitriol secundario a un aumento de la masa renal, c) au-
mento de la carga ácida, la cual estimularía la acción amorti-
guadora del hueso para movilizar el calcio en intercambio por
el exceso de hidrogeniones circulantes y d) estímulo de la ac-
tividad osteoclástica e inhibición de la actividad osteoblástica
que ejerce la acidosis metabólica sobre el hueso.

siendo conocido el hecho de que basta un pequeño exce-
dente en la carga ácida neta aportada por los alimentos para
producir acidosis metabólica subclínica, resultaría evidente
que esta dieta acidogénica podría ser un factor etiológico
mucho más frecuente e importante de lo que se considera ac-
tualmente. de hecho, la acidosis metabólica se asocia a la
mayoría de los mecanismos fisiopatológicos reconocidos
como causas de hipercalciuria mencionados anteriormente:
aumento en la absorción intestinal de calcio secundaria al au-
mento de la producción de calcitriol, disminución en la reab-
sorción tubular de calcio y de fosfatos, aumento en la pro-
ducción de citoquinas en el hueso y aumento en la produc-
ción de prostaglandinas.

en resumen, cualquier excedente en la ingesta de alimen-
tos que produzca residuos ácidos (proteínas animales) o cual-
quier déficit en la ingesta de alimentos que produzca residuos

alcalinos (frutas y hortalizas), tendrá como resultado una
carga neta ácida positiva que inducirá al hueso a ejercer su
papel amortiguador con la consecuente salida del calcio al es-
pacio extracelular y su ulterior eliminación en la orina.

Ingesta de azúcar: estudios clínicos y experimentales han
demostrado el efecto de varios tipos de azúcar, entre ellas la
glucosa y la fructosa, en el aumento de la excreción urinaria
de calcio, debido a una disminución en la reabsorción tubular
de calcio y a una alteración del metabolismo de la vitamina d

CLINICA

en la mayoría de los casos, la hipercalciuria puede cursar
en forma asintomática durante un tiempo variable. las mani-
festaciones clínicas más frecuentes son síntomas urinarios:
hematuria (macroscópica o microscópica), polaquiuria, ur-
gencia miccional, incontinencia urinaria, disuria, enuresis
nocturna, orinas turbias, especialmente en la primera micción
de la mañana debido a la presencia de cristales (41-48). 

la infección urinaria también ha sido relacionada con la hi-
percalciuria, posiblemente por el efecto inflamatorio que ejerce
el cristal de oxalato de calcio sobre el uroepitelio (49-53). 

el dolor abdominal crónico y el cólico nefrítico, aunque
se han asociado a la presencia de litiasis o microlitiasis renal,
pueden presentarse también como consecuencia de la crista-
luria persistente inducida por la hipercalciuria.

la urolitiasis constituye la forma clínica más común de la
hI en el adulto, y, aunque en el niño es menos frecuente,
cuando se presenta tiene en la hipercalciuria una de sus cau-
sas más frecuentes (54-58)

recientemente, se ha evidenciado cierta relación entre hi-
percalciuria, talla baja y disminución de la densidad mineral
ósea (59-62). ello posiblemente esté relacionado con la aci-
dosis metabólica que, aún en forma subclínica, se asocia a los
factores dietéticos involucrados en la fisiopatogenia de la hi-
percalciuria 

DIAGNÓSTICO

Anamnesis: es necesario indagar en relación a:
• Antecedentes familiares de hipercalciuria, de litiasis

renal, insuficiencia renal crónica 
• hábitos de alimentación: ingesta excesiva de sodio,

azúcar o proteínas. Ingesta deficiente de líquidos, fru-
tas y hortalizas. 

• fármacos: esteroides, topiramato, vitamina d,
tacrolimus, ciclosporina, cotrimoxazol, ceftazidima

• tóxicos: litio, Plomo, cadmio
Clínica: síntomas de la esfera nefro urológica: disuria,

polaquiuria, dolor abdominal, urgencia miccional, enuresis
nocturna, incontinencia urinaria diurna, hematuria, infección
urinaria; retardo en el crecimiento; osteopenia

Estudios de Laboratorio
Aunque la mejor forma de medir el calcio urinario es 
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mediante la recolección de orina de 24 horas, esto no siempre
es posible debido a la dificultad que implica esta recolección
en niños no continentes. Por ello, en estas circunstancias se
utiliza la relación entre el calcio y la creatinina en una mues-
tra aislada de orina, ambos expresados en mg%

Determinación de calcio en orina de 24 horas: 
• valores normales: < 4 mg/kg/día
• debe validarse la recolección adecuada de la orina 

mediante la determinación de la excreción urinaria de 
creatinina (10-15 mg/kg/día en niñas, 15-20 mg/kg/día
en niños)

• la excreción urinaria de sodio en 24 horas debe ser
menor de 3 mg/Kg en niños con ingesta adecuada de
sal. siempre que se solicite la determinación de calcio
en orina, debe solicitarse también la de sodio, ya que
una excreción aumentada de este catión podría expli-
car la presencia de hipercalciuria asociada a una inges-
ta excesiva de sal en los días previos a la recolección
de orina

Relación calcio/creatinina en orina parcial. es el método
utilizado en niños quienes aún no controlan esfínteres, debido a
que en ellos la recolección de orina de 24 horas resulta difícil.

• valores normales: a continuación se especifican cifras
obtenidas de la encuesta realizada a nefrólogos pedia-
tras de diferentes regiones del país en relación a los va-
lores límite que utilizan para definir hipercalciuria:

• en menores de 2 años: 
♦< 0,6 en neonatos y niños menores de 6 meses
♦< 0,4 en niños de 6 a 12 meses
♦< 0,3 en niños de 12 a 24 meses

• en mayores de 2 años:
♦en ayunas: <0,14 
♦sin condiciones de ayuno: < 0,20

• la relación sodio/potasio en la misma muestra de orina
en la que se determinó la relación calcio/cre-
atinina debe ser menor de 2,5 meq/meq en
niños con ingesta adecuada de sodio.

• en niños desnutridos, la relación calcio/crea-
tinina urinaria no es útil por la menor excre-
ción urinaria de creatinina, derivada de la
disminución de la masa muscular

es importante señalar que no son suficientes
valores aislados de calcio en orina de 24 horas o de
relación calcio/creatinina urinaria, ya que estos
pueden variar considerablemente dependiendo de
la dieta del individuo durante los días previos.

otros estudios de función renal:
• creatinina sérica
• equilibrio acido-base
• electrolitos séricos (na, K, cl, ca, P)
• reabsorción tubular de fosfatos
• excreción urinaria de acido úrico
• pruebas de acidificación urinaria
• prueba de concentración urinaria

estos estudios se realizarán en pacientes con clínica de
talla baja, infecciones urinarias recurrentes, urolitiasis o en
quienes persista la hipercalciuria a pesar las medidas terapéu-
ticas indicadas. 

Estudios de imágenes
• ultrasonido renal para descartar la presencia de litiasis

renal ó de vías urinarias 
• uretrocistografía miccional en el caso de que exista in-

fección urinaria (pielonefritis) comprobada. 
• tomografía helicoidal en caso de que exista una sospe-

cha de urolitiasis que no se logre evidenciar con el ul-
trasonido

TRATAMIENTO

la aproximación al manejo del niño con hipercalciuria se
esquematiza en la figura 1

en casos de hipercalciuria asintomática se recomienda
educar a los padres en relación a lograr una alimentación ba-
lanceada para el niño y para toda la familia a fin de evitar los
factores de riesgo para el aumento de la excreción urinaria de
calcio (63). 

recomendaciones dietéticas
a) Aumentar la ingesta de líquidos:
• 150% de los requerimientos diarios. 2-3 litros/día/1,73

m2 o 30 ml/kg/día, para conseguir diuresis superior a
1,5 cc/kg/ hora

• Preferiblemente agua
• no gaseosas por su contenido de ácido fosfórico
• no “bebidas deportivas” por su elevado contenido de

sodio (450 mg na/l)
b) mantener la ingesta de sodio por debajo de 3

meq/kg/dia (70 mg/kg/dia) (64): 
• evitar el salero en la mesa
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• evitar la ingesta de alimentos con alto contenido de
sodio (tabla 1) (65)

o chucherías saladas
o embutidos
o Quesos salados
o salsas envasadas
o Productos enlatados y procesados
o comida rápida”o fast food

c) Aumentar la ingesta de potasio:
• frutas
• hortalizas (vegetales, verduras)
todas las frutas y las hortalizas tienen un alto contenido

de potasio. las frutas cítricas son especialmente ricas en ci-
trato que es un inhibidor importante de la cristalización de
oxalato de calcio. se recomienda la ingesta de 5 raciones dia-
rias al menos (3 de frutas y 2 de hortalizas). una dieta apro-
piada en cuanto a ingesta de sodio y de potasio se asocia con
una excreción urinaria de sodio menor de 3 meq/kg/dia y de
potasio mayor de 3 meq/kg/dia. 

d) Asegurar los requerimientos diarios de calcio según los
diferentes grupos de edad (tabla 2). (66). nunca indicar die-
tas deficitarias en calcio, ya que podrían disminuir la
densidad mineral ósea y aumentar la absorción intestinal de
oxalatos con el consecuente aumento de su excreción urina-
ria. esto produciría mayor saturación de la orina, lo cual
constituye un riesgo importante de urolitiasis

e) evitar la ingesta excesiva de proteínas: no sobrepasar los
requerimientos diarios para cada grupo de edad (tabla 3) (67)

f) evitar alimentos con alto contenido de azúcar, tales
como jugos y compotas procesados, refrescos, malta y otras
bebidas azucaradas. (tabla 4) (65)

medidas especificas
en pacientes con hipercalciuria persistente a pesar de las

medidas dietéticas y en aquellos con síntomas urinarios, litia-
sis, osteopenia o fracturas óseas se recomienda la terapia far-
macológica (68-70): 

citrato de Potasio:
• dosis: 0,75-1 meq/Kg/día en 2-3 dosis (en ausencia de

acidosis metabólica). cuando se presente acidosis me-
tabólica concomitante, la dosis de citrato de potasio
será la calculada según el exceso de base 

• vigilar efectos sobre el tracto digestivo
es frecuente observar que en la medida en que se logra

una dieta con un balance ácido base adecuado, es posible re-
ducir progresivamente la dosis de citrato de potasio hasta sus-
pender definitivamente. claro está, siempre que se mantenga
la dieta, ya que es obvio que la hipercalciuria recurrirá si se
abandonan las recomendaciones dietéticas mencionadas ante-
riormente. 

Puede ocurrir que el paciente no logre cumplir con la dieta
recomendada, lo cual es bastante frecuente debido a que mu-
chas veces se requieren cambios importantes en los hábitos y
rutinas, no sólo del niño sino también de la familia. en estos
casos sugerimos la indicación transitoria del citrato de potasio
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Tabla 1. Contenido de sodio de algunos alimentos
Producto Contenido de sodio
Chucherías saladas (“chips”) 200-300 mg/30 g
Embutidos 300-500 mg/90 g
Quesos salados 300-500 mg/30 g
Quesos fundidos 600 mg/30 g
Salsas envasadas Ketchup (200 mg/15 cc)
Enlatados (atún en aceite) 300 mg/90 g
Comida rápida
Hamburguesas 700-1000 mg
Salchichas 700 mg
Pizza (slice) 600-1000 mg
(65) Gomez Tavera N, Marco Papaterra E, Chavez perez JF. Tabla
de Composición de Alimentos para uso práctico. Instituto Nacional
de Nutrición. Serie Cuadernos Azules. Publicación 54. Caracas.
Venezuela. 2001

Tabla 2: Requerimientos de calcio por grupos de edad
Grupos de edad Requerimientos de calcio (mg/día)
< 1 año 210-600
1-3 años 350-800
4-8 años 450-800
9-18 años 800-1300
1. (66) Palacios C. Lo nuevo en los requerimientos de calcio, pro-
puesta para Venezuela. An Venez Nutr 2007;20 (2): 99-107 

Tabla 3. Requerimientos de proteínas por grupos de edad
Grupos de edad Requerimientos de proteínas (g/kg/día)
0-3 meses 1,6
3-9 meses 1,3
9-12 meses 1,1
1-10 años 0,9-1,1

11-19 años 0,8-0,9
(67) Guerra M, Hernández MN, López M, Alfaro MJ. Valores de re-
ferencia de proteínas para la población venezolana. ALAN
2013;63(4):278-292

Tabla 4. Contenido de azúcar de bebidas 
y compotas procesadas

Tipo de alimento Contenido de azúcar
Refrescos 30 g/300 ml
Malta 10 g/300 ml
Té en polvo empacado 25 g/300 ml
Bebidas deportivas 20 g/300 ml
Jugos procesados 24 g/300 ml
Compotas procesadas 15 g/ 113 ml
(65) Gomez Tavera N, Marco Papaterra E, Chavez Perez JF. Tabla
de Composición de Alimentos para uso práctico. Instituto Nacional
de Nutrición. Serie Cuadernos Azules. Publicación 54. Caracas.
Venezuela. 2001
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mientras se logra la adaptación al régimen alimentario reco-
mendado. esta sal alcalinizante tiene un efecto beneficioso
doble, ya que por una parte disminuye la excreción urinaria
de calcio y por otra aumenta la solubilidad de las sales de cal-
cio en la orina (68).

en caso de que el tratamiento se prolongue por más de 2
meses, debe vigilarse la perdida urinaria de potasio y de
magnesio.

hidroclorotiazida. 
se utiliza en aquellos casos ocasionales en los que persiste

la hipercalciuria a pesar de las recomendaciones dietéticas o
cuando el citrato de potasio produzca intolerancia digestiva.
su mecanismo de acción es el de aumentar reabsorción de
calcio en la primera porción del túbulo distal y, adicionalmen-
te, de reducir la excreción urinaria de oxalatos y aumentar la
excreción de ciertos inhibidores de la cristalización de las
sales de calcio (pirofosfato, magnesio, zinc). sin embargo,
puede producir efectos negativos tales como disminución en
la excreción urinaria de citrato, hipokalemia, hipomagnese-
mia, hiperlipidemia e hiperglicemia. 

es importante resaltar que la reabsorción de calcio en el tú-
bulo proximal obedece a su transporte trans celular favorecido
por la reabsorción de sodio y agua. Por ello, el efecto hipocal-
ciúrico inducido por las tiazidas requiere de la restricción de
sodio en la dieta, a fin de favorecer la reabsorción proximal de
sodio. la dosis es de 1-2 mg/kg/dia en 2-3 dosis. en caso de
que el tratamiento se prolongue por más de 2 meses, debe vi-
gilarse la perdida urinaria de potasio y de magnesio

Bifosfonatos
estudios en pacientes adultos han reportado efectos bene-

ficiosos sobre la densidad mineral ósea y la recurrencia de
urolitiasis, aunque no se ha observado un efecto sobre la dis-
minución de la calciuria más allá del obtenido con tiazidas
(71-73). en niños son muy escasos los estudios reportados y
el número de pacientes estudiados ha sido insuficiente para
derivar conclusiones relevantes (74). Actualmente no hay evi-
dencias para recomendar el uso de bifosfonatos en el trata-
miento de la hipercalciuria en niños. 
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