[1RD 7

UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA, 1
DE MEXICO 2.

HOSPITAL INFANTIL DE MEXICO?' @ERIGO‘ GOMF,? e '
+ 'Vl fn' f\lﬂ'

T Sec e Serss, cSCOJOIes

i

i 0eT. 18 2000 : i

T~ SRR —
Unfdod de Servicios EsCClares - l
BP ce ( Posgrodo)

“ RIESGO DE SINDROME DE JERVEH A — .
LANGE NIELSEN EN NINOS CON

HIPOACUSIA “

SR
-
.

AR M g e, e

T E §S§ 1 S

Q U E PRESENT A"
DR. OCTAVIO MIGUEL CARDENAS FRANCO

PARA OBTENER LA ESPEGWABDAD DE




e e

Universidad Nacional - J ~  Biblioteca Central
Auténoma de México -

Direccion General de Bibliotecas de la UNAM
Swmie 1 Bpg L IR

UNAM - Direccion General de Bibliotecas
Tesis Digitales
Restricciones de uso

DERECHOS RESERVADQOS ©
PROHIBIDA SU REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México).

El uso de imagenes, fragmentos de videos, y demas material que sea
objeto de proteccion de los derechos de autor, serd exclusivamente para
fines educativos e informativos y debera citar la fuente donde la obtuvo
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro,
reproduccion, edicion o modificacion, sera perseguido y sancionado por el
respectivo titular de los Derechos de Autor.



INDICE

PDBTADA.......comririmrnnesvresmirensnsiesererenineeeassnsemansnns 1
INDHEE ... vecrerrercisseermssr s s sns e ssennnesomessensmssnn 2
AGAADECIMIENTOS. .........covevcesercreransarnrasnnesseseees 3
INTRODUCCIDN......ovvieierrerrcenrvesessmmeranesenssasssss eas 4
Antecadentes.. ... eveiveanneis s s se s nns 4
Hallazgos clinicOS. ..o 6
Hallazgos de laboratorio...........cccceiereneervrnnen. 6
Patologia......ccvieeeecviieice e e e 7
HBFBNCLIA..........cconirriierriir e eenceesescessesasssm e nnnee e e 7
Diagnostico........cveriminmieceiiniininee s 8
Tratlamienlo......cccoomumeeeniriesmnrensenesressantasensmnnes 8
1 TS 7] D 9
Antecedentes espeCificos........oocoovvcerrvvvsrrecneen g
PLANTERMIENTO DEL PROBLEMA..........ccon......... 1B
JUSTHFECRCION. ... ovivrriiiieeees e e eeeannas 10
DBIETIDOS..........ccotreccereecencrn e s seeesererrrsesasvas 11
MATERIAL ¥ METODOLOGIRA........srverenemereesanecnenens I 1
11T SO 12
Criterios de SeIeECiOn.........cccvveerevrvmrsreconmmnnes 12
Definician de las variables y unidades de

MEDIda..............cocc vttt et ees s 13

Seleccion de las fuentes, metodos, tecnicas
y procedimientos de recoleccion de 1a infor

1T T L TR 13
Befinicion de las variables y escalas de

MEBAICION. ......coerre v rrat e mrees s e ersererseeesverraerans 15
Disefio estadisticn...coiccneiericceeiecciersenreeennnnn 1 5
RBCUPSOS .o re e s s e 15
RESUETADOS.. ... e sramisssimeeeareeer e 17
DISEUSTONG. ..o cccces s e s veranes 18
CONCLUSION........cocvirietniittieereeeese s aenseeesmnerene e e saeas 19
BIBLIOGRAFIA........coccomearrireesrniersesesireesieseeeeesmnnn 28
ANERD L.t erssir sttt ees e 22



AGRADECIMIENTOS

A mis padres, que desde antes de mi concepcion
infundieron en mi el amor a la vida y Jas ansias de
superacion. Dedico todos mis logros a cada lagrima y
gota de sudor que derramaron per mi vida.

R mi hermano, que gracias a su apoyn y cariiia he
realizado un trabajo digno de un politécnicae.

R mi amada esposa, gue desde que Ja conoci camina
Junto a mi y fortalece nuestro andar con su amaor,
paciencia y tenacidad.

A mis hijas, que me recuerdan que sus sonrisas son
ias que debo buscar en cada uno de mis pacientes.

A tados ios nifios, que confiaron en mi y dieron el
matiz a mi labor humana y profesional



I. ANTECEDENTES.

ANTECEDENTES GENERRLES.

Aunque la muerte stibita es rara en personas jovenes,
ésta puede tener un gran impacto tanto dentre de la
comunidad médica comu de la legal. filgunas de éstas
muertes np son predecibles ni prevenibles por 1a
practica comun; sin embarge, en muchos casas hay
sintomas premonitorios, una historia familiar de
muerte subita a edades tempranas, anormalidades
clinicas o electrocardiograficas ¢ comportamientos
de alto riesgo.

En nifios por debajo del afio de edad, la muerte sibita
es usualmente debida a cardiopatias congenitas
cianagenas complejas conducto- dependientes.
Después del primer afic de edad y hasta 1a tercera
década de 13 vida, las causas mas comines de muerte
sibita de origen cardiaco incluyen miocarditis,
cardiomiopatia hipertrofica, enfermedades de I[a
arteria coronaria, anomalias de arterias coronarias
congeénitas, anormalidades del sistema de conduccion,
prolapso de ia valva mitral y diseccion de la aorta.(1)
£n éste trabajo nos enfocaremos 3 tratar el tema de
muerte sgbita en niflos con anormalidades de
conduccion acompaifiadas de hipoacusia.

Definicion: la muerte sabita cardiaca es cuaiquier
muerte naturai debida 3 causas cardiacas gue ocurren
desde unps minutos hasta 24 horas del
establecimiento de los sintomas(2). En nifios es raro
que éste sea precedido por prodromos. Después del
afic de edad, ¢! SMS de origen cardiaco incrementa
con la edad. En nifies entre 1 y 13 afios sucede en el
19% y de 14 a 21 afios es de 38%(3). £ste ocurre mas
a menudo en hombres que mujeres; 4y de todas las
muertes inesperadas en lactantes, nifios y
adolescentes, 85% eran debidas a SMS$S de arigen
cardiaco. Ourante el periode neenatal et 0-T




prolongado puede ser una manifestacion temporal
que puede resoiverse dentro de los primeros afios de
vida. Todos los lactantes con arritmias que atentan la
vida solo tienen Q-1 protongado transitoria. Un QTc de
<8.58 segundos a los 4 dias de vida, no blogqueos A-U,
ausencia de taquicardia documentada y raras
anormalidades de repolarizacion apuntan a una
prolongacion 9-T transiteria. En contraste, ia muerte
temprana en neonatas con {-T prolongado ocurren
cuando el Qtc fue >8.680 segundos y hubo
anormalidades en el segmento ST, blogqueo
auriceloventricular y arritmias ventriculares. isando
éstos criterios , no hay un prondstico definido que
pueda hacerse a nuestros pacientes.{7). Una revision
hecha por Schwartz clasifica al segmento 1-T con una
medida mayor o igual a 0.44 ampliando mas (a
poblacion estudiada (13). Dentro de las maltiples
etiologias, las arritmias cardiacas primarias (Siendo
el Sindrome de Q-7 largo una de ellas) forman un
grupo especial del cual, para los fines de este trabajo
nos enfocaremos principaimente. Dos formas de
sindrome de §-T largo congénito son conacidos. En
1957, Jervell y Lange- Nielsen describieron un
sindrome hereditario caracterizado por sordera
tongénita, prolongacion exagerada del intervalo Q-T,
episodios sincopales y muerte sdbita(4). Un sindrome
hereditaric similar, excepto fa falta de sordera, fue
publicado por Romano en 1963 y Ward en 1964(5).
fraser, Froggatt y Murphy {1964} estimaron su
{frecuencia en 3 a 4 casos por un miflon de
nactimientos. Elios posteriormente establecieron gque
el sindrome puede encontrarse en 1% de sordera
hereditaria. (12).

t1 sindrome de Jervell-lLange-Nielsen [(SJLN), es una
enfermedad autosomica recesiva en donde se asocia
sordera, intervalo Q-7 largo y muerte sibita. Aunque
este sindrome no es muy comin, (menos de 5@8
familias atrededor del munde han sido registradas en
el registro internacional hasta 1994, el papel esta




magnificado por 1a frecuencia de ocurrir un sincope,
arritmias que atenten la pida y muerte sabita. Asi,
cerca del 21% de pacientes sintomaticos sin
tratamiento murieron al afio de su primer episodio
sincopal, y la mortalidad llego hasta el 58% a los 18
afios. Pero estos datos solo correspopnden a una
fraccion de los que actualmente ocurren(12).

HALLAZGOS CLINICDS.

Sistema cardiovascular. Todos los nifios afectados
tenian “cuadro sincopal* y pérdida sibita del estado
de conscicencia, ususaimente aparecenentrelos 3y 5
afios de edad. La muerte ocurre entre entre 3 y 14
afios de edad en mas de la mitad de los casos y
resylta de una arritmia cardiaca, 1a cual progresa a
fibrilacion o asistolia ventricular. Usualmente Ias
crisis son precipitadas por nerviosismo y ejercicio
edagerado.. Los ataques varian en severidad de leves
estados de desorientacion a peéerdida de! estado de
conciencia por 5 a 18 minutos con desorientacion
residual temporal. También varian en frecuencia y
afgunos pacientes lo presentan varias veces al
dia(t2).

Sistema auditivo. Todes les pacientes tienen pérdida
de Ila audicion neurosensorial severa bilateral
congéenita(12).

Sistema vestibular. En ningén casc se han descrito
trastornos vestibuiares(12).

HALLAZGOS DE LABARATORID.

Los cambios etectrocardiograficos son caracterizados
por un intervalo Q-T prolongade con ondas T grandes
las cuales pueden ser wverticales, con muescas,
bifasicas o invertidas. Casi siempre exceden de 8.5
segundos (normal maxime: 8.4 segs). Como el
intervalo Q-T varia con la frecuencia cardiaca, una



simple fermula para el calculn del intervalo es: 0-T=
(RR % 8.2) + 8.8 .l8.84. La duracion de la
repolarizacion puede incrementarse y provecar una
temprana despolarizacion desarrollandose arritmias
pudiendo inducir apertura prolongada de fos canales
de caicio, permitiendo la entrada de [Ca+) 4
retardando o abriendo de manera incompleta los
canales para incorporar iones (K+), han side
implicados en el acoplamiento receptor- efector
simpatico y modulacion de los canales idnicos(6).

Se ha encontrado anemia hipocromica en algunos
casos(12).

PRTOLOGIA.

Examenes  gruesas e histolégicas dei corazin no
han exhibido anormalidades en muchos casos. Una
especial atencion se hizo en e! sistema de conduccion
cardiaco mostrando un marcado adelgazamienta de la
rama mayor de la arteria del nodo sinusal con lesion
de éste. Fraser, Froggatt y James encontraron un
cantenido normal de glucogeno perinuclear estando
ausente en las fibras del nerujo de Purkinje en el
corazan de éstos nifios.

R nivel de oido interno hubo casi degeneracian
completa del organo de Corti y perdida de celulas
sensoriales. La membrana tectorial estaba retraida y
la membrana de Reissher estaba adherente a ta
membrana basilar, practicamente obliterando el
conducto coclear. ki epitelio sensorial del utriculo y
saculo estaban atroficos y los cristales estaban
desorganizados. Hubo pérdida moderada de Ilas
células ganglionares espiraies{12).

HERENCIR
£l sindrome es claramente hereditario con un paso

autesimico rescesivo. La consanguinidad es coman.
Los heterozigotos pueden exhibir una preiongacion




maderada del intervalo §-T. Una probable relacion con
et factor Rh ha sido sugerido(12).

Recientes estudios con marcadores han demostrado
tres locus separados para éste desorden en el
cromosoma 3, 7 4y §) y genes mutantes para el
sindrome de 0-Y largo han sido identificados en dos
de éstos cromasomas(11}.

DIAGNSOTICO.

Hay ciertas similitudes con los cambios vistos en el
sindrome de Refsum; en ambos sindromes hay
sordera peurosensorial, anomalias de la conduccion
cardiaca con proiongacion del intervaio 4-7 ¢ ondas T
anormales y ocasionalimente muerte sibita. La
hipoacusia en el sindrome de Refsum, sin embarge,
se ha establecido en el aduito y los niveles de atido
pitanico estan elevados, aunque ng se encontrd
alguna implicacion clinica de éste. Las crisis en el
sindrame de JIN puede ser erroneamente
diagnosticada como crisis epilepticas. Sin embargo el
electroencefalograma es normal, mieniras que g
electrocardiograma es fuertemente indicative,
ademas posterior a 1a crisis no hay estado postictal
como en ja epilepsia. También se han reportado casos
atipicos con sordera leve g anarmalidades cardiacas.
Uebemos de tener en mente gue el intervalo Q-7
prolongado puede ser causado por hipokaiemia,
hipocalcemia, hipomagnasemia y administracion de
quinidina y fenatiazinal12).

TRATAMIENTG,

Rlgun aparato audiolagico puede servir para ayudar a
minimizar la perdida de la audicidon. Se sugirio que la
digitalizacion ayuda a disminuir las anormalidades
electrocardiograficas que acompafian al ejercicio y
disminuyen el numero de atagues sincopales{(12).

e



Muchos pacientes co:+ 1a enfermedad tienen eventos
desencadenantes de ¢ iracter Ietal comao estres fisico
o emocional.(9). €st: da un importante campo de
trahajo para eraminz > el papel del sistema nervioso
simpatico en la pato. énesis. Especificamente se ha
propuesto que la dcninancia del nervio simpatico
izquierdo puede ser *; causa del intervalo §-T iargo
y/o arritmias letales. Asi para fimitar éstos eventos
se utilizaron  b-aqueadores 8-adrenérgicos,
Fenitoina(18), llegant. 1se a prevenir hasta el 75% de
los pacientes, asi ¢« mo la denervacion simpatica
cardiaca para aquelic- pacientes que el A-bloqueador
no los protegio. En casos refraclarios un
desfibrilador-cardiou: rtor implantado ofrece una
opcion terapéutica ac -ional.(B).

PRONOSTICO.

Es poca la progresior: de pérdida de fa audicién en
algunos aiics. las i.z2rsonas afectadas tienen un
nimero wvariable <«e ataques sincopales. En
aproximadamente la  aitad de los casos 1os pacientes
murieron ala edad ¢2 15 afios; algunos pacientes
mayores de 2t afios de edad has sido
identificados(12).

ANTECEDENTES ESPECIF:TOS.

En MéRico poca gente ha trabajado sobre éste tema,
se tienen reportes ais:1dos de tnvestigadores que han
estudiado éste p:decimiento en poblaciones
pequeiias y los antecr: lentes ya comentados podemos
inferir que si hay cie-ta incidencia en nuestrto pais
pero por ser un pade .imiento poco frecuente no se
toma en cuenta, sin ‘mbargo camo ya comentamos
esta puede ser una ¢ las muitiples etiologias de Ia
muerte subita y que i consideraria disminuye éstos
factores deietereos para aquellos pacientes
predispuestos gy su fa::ilia.



11, PLANTERAMIENTD DEL PROBLEMA.

:Cual es 13 incidencia del Sindrome de Jervell- Lange-
Nielsen en una pobjacion abierta de nifies
hipoacusicos que acuden al Hospital Infantil de
México “Federico Gomez*.

FEL JUSTIFICACION

La finalidad de desarrollar éste trabajo de
insestigacion es conocer mas sabre éste tema poco
desarrollado en nuestro pais, el cual tendra
relevancia epidemiologica, diagnostica y terapéutica.
E! fin epidemiologice es poder conocer 1a frecuencia
de presentacion del Sindrome de Jervel- Lange-
Nielsen en un area determinada de nuestro pais y asi
poder confirmar la presencia del padecimientg. &s
probable gue copociendo ésta incidencia, podamos
advertir 1a enfermedad ep pacientes hipoaciisicos.

ta finalidad diagnostica es complementaria a Ia
epidemioidgica ya que en base a los pacientes
detectados como hipoacusicos corroboraremos
mediante un trazo electrocardiografice que
presenten un Q-7 prolongade y asi confirmar el
diagnostico. Con los datos encantrados apollaremos el
fin epidemiofogico g una vez establecida tal meta
poder hacer un estudio de sequimiento y propaner un
plan terapéutico tanto para el paciente diagnosticado
como para sus familiares en caso de Qque alguno
presente éste problema.

La investigacion también tiene un fin terpautico ya
que para aguellos pacieptes diagnosticados es
evidente que se tepdra gque iniciar un manejo
terapéutico, no para eliminar el problema pues como
bien sabemos es un problema hereditarie; pers si, &l
inicio del tratamiento ceadyuvaria a reduciyr la
predispocicion a presentar un cuadre sincopal o hasta
una muerte inesperada.



11. PLANTEAMIENTD DEL PROBLEMA.

iCual es 1a incidencia del Sindrome de Jervell- tange-
Nielsen en upa poblacion abierta de nifios
hipoacisicos que acuden ai Hespitat infantil de
Ménico “Federico Gomez*.

HI. JUSTIFICACION

La finalidad de desarrollar éste {trabajo de
investigacion es conocer mas sobre este tema poce
desarrollado en npuestro pais, el cual tendra
releuancia epidemiolagica, diagnéstica y terapéutica.
£l fin epidemiologico es poder conocer la frecuencia
de presentacion del Sindrome de Jervel- tange-
Nielsen en un area determinada de nuestro pais y asi
poder confirmar la presencia del padecimiento. Es
probable que conociendo ésta incidencia, podamos
advertir Ia enfermedad en pacientes hipoacusicos.

La finalidad diagnostica es complementaria a la
epidemiologica ya que en base a los pacientes
detectadns como  hippacusicos corroboraremos
mediante un trazo  electrocardiegrafice  que
presenten un Q-1 prolongade y asi confirmar el
diagnastica. Con los datos encontrados apotiaremos el
fin epidemicldégico y una vez establecida tal meta
poder hacer un estudio de seguimiento y proponer un
plan terapéutico tante para el paciente diagnosticado
como para sus familiares en caso de que alguno
presente éste prohlema.

La investigacion también tiene un fin terpautico ya
gue para aguelloas pacientes diagnosticades es
evidente gue se tendr3d que iniciar wn Wanejo
terapéutico, no para eliminar el probiema pués tomo
bien sabemos &5 un probiama hereditario; pers si, el
inicio de! tratamiento coadyuvaria a reducir la
predispacicion a presentar un cuadre sincapal o hasta
una muerte inesperada.
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ttra justificacion al trabajo es el conocer mas acerca
del padecimiento ya que se tiene poca infermacién
acerca del mismo en nuestro pais y de resultar la
presencia de la enfermedad en México poder abrir un
nuevo campe de estudio ante este prablema.

ib. OBJETIDOS

OBJETID GENERAL,

+ Conocer la incidencia del Sindrome de Jervell-
Lange- Nielsen en ia pobiacion hipoacisica del
Hospital Infantil de MéRrico “Federico GOmez™.

OBJETIDOS PARTICULARES.

« Agrupar a la poblacion de nifios hipoacusicos aptos
para el estudio dentro de un area determinada
para conocer las zonas de mayor incidencia en
nuestro campo de trabajo.

* Detectar el riesgo de presentar el SJLN los

familiares de aquellos pacientes hipoacdsicos con
criterios para incluirlos en el estudio.

U. MATERIAL ¥ METODOLOGIA.

TIPO DE ESTUDIO: Exploratorio, retrospectivo con
seguimiento.




Btra justifitacion al trabajo es el conocer mas acerca
del padecimiento ya que se tiene poca informacion
acerca del mismo en nuestre pais y de resuitar Ia
presencia de 1a enfermedad en MéRrico poder abrir un
nuevo campo de estudio ante este problema.

0. DBJETIDOS

OBJETIU0 GENERRL.

* Conocer la incidencia del Sindrome de Jervell-
Lange- Nielsen en la poblacion hipoacisica del
Hospital Infantil de México “Federico Gomez”.

OBJETIVOS PARTICULARES.

* Agrupar a la poblacion de nifies hipoacisicos aptos
para el estudio dentro de un area determinada
para conocer las zonas de mayor incidencia en
nuestro campao de trabajo.

* Detectar el riesgo de presentar el SJLN los
familiares de aquellos pacientes hipoacdsices con
triterios para incluirlos en el estudio.

. MRTERIAL ¥ METODOLOGIA.

TIPO DE ESTUDIO: Exploratorio, retrospective con
seguimiento.
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DISEND

Befinicién del universo: Se incluyeron a todos los
nifins vistos en 1a consulta externa de Audiologia que
tengan hipoacusia sin etiologia especifica, de
caracter hereditario; asi como aquellos pacientes que
tienen hipoacusia sin etiologia especifica pero
tampoco es hereditaria a los cuales Ilos
denomingremos coma “sin causa aparente®,

Tamaiio de la muestra: Por ser un trabajo de tipo
exploratorioc no podemos especificar el nimero de
sujetns a estudiar, sin embargo para estudios, el
minimo de individuos a estudiar para obtener dalos
significativos estadisticamente, son veinte.

CRITERIOS DE SELECION:

Criterios de inclusion: La poblacion elegible fueron
aguellos nifios con diagnostico de hipoacusia, que por
el audiograma, revision del expediente clinico e
interrogatorio se clasificé como neurosenscrial,
hereditaria ¢ sin causa aparente; presente desde el
nacimiento, que no haya sido ocasionade por otras
etiologias especificas (medicamentas, hipoxia,
traumatismo, infecciones, complicaciones neonatales,
etc.); que tengan antecedentes de hipoacusia en
miembros de ia familia sin causa aparente; y
antecedentes familiares de muerte inexplicable en
algun miembro de la familia,

Criterios de exclusian: serian para aquelios pacientes
captados en la consulta externa de Audiologia asi
como en los expedientes del archive clinico pero que
no sea posible obtener un electracardiograma en
elios.

12



DEFINICION DE LAS UARIABLES ¥ UNIDADES DE MEDIDA.

La hipoacusia la consideramos comn aquella

disminucion de fa audicion desde 21 decibeles (dB} en -

adelante t(hipoacusia leve) demostirade por
audiograma 4 que ademas sea de origen
neurosensoriai bilateral.

Et caracter Rereditario lo censideramos como la
presencia de hipeacusia en algén miembro- de la
familia sin importar el grado de desendencia.

Para aquella hipoacusia [a cual no se pudo comprobar
eticlogia pero que tampoco fue hereditaria Ia
denominaremos como “sin causa aparenle”.

£l segmento Q-1 se clasifica coms proiongado cuando
por la farmula de Bazett ya antes especificada
(siendo ésta una de las maltiples formulas utilizadas
para medirio) da un resuitade mayor de 8.44 en
cuaiquier derivacion coroborando a3 misma medicion
pero a 56mm/seg. que es donde se pueden visualizar
mejor las ondas y tener mejor apreciacion en las
mediciones.

SELECCION DE LAS FUENTES, METODDS, TECNICAS V
PROCEDIMIENTOS DE RECOLECCION DE LR INFORMACION.

La poblacidn del estudio seran aquelios nifios
captados en el archivo clinico del Hospital Infantil de
Merico con el diagnoslico de hipoacusia y que
acudieron a la tonsuita externa de Rudiclogia por lo
menos una vez durante 1997 hasta el 15 de octubre
del mismo afio, seleccionando aquellos en las cuales
la etiologia no se pudo determinar por ningin meétodo
diagnastico (primaria). En una segunda etapa los
pacientes seleccionados, por medio del servicio de
Trabajo Social de Cardiologia se contactaron
telefonicamente, por corree o telégrafo y se citaron a
todos en un dia especifico en una fecha no mayor de
15 dias y hasta el 15 de octubre de 1997 como fecha
manima para presentarse en dias y horas hahiles.



Par otra parte, se solicito al servicio de fludiologia su
participacion para que en la consuita externa de dicho
servitio se identificaran a los pacientes hipoacusicos
que cubrieran con los criierios de inclusion y se
enviaran al servicio de Eiectrocardiografia para que
se les incluyera en el estudio a partir del 15 de agosto
de 1997. Se tendra una platica de presentacion,
planteamiento de la enfermedad y objeto del estudio
que realizaremos solicitando autorizacion para
realizar dicho estudio verbaimente y por escrito. {(Ver
anexo 2).

Se proparciona a 12 persona responsabie del paciente
el formate de captura de informacion ayudandolo a
completar tal cuestienario el medico responsable de
la investigacion, actarando dudas o interpretando el
cuestionario (et cual se muestra extensamente en el
anexo 1) y ahondando mas en el interrogatorio para
corroborar 13 ausencia etiologica e interragar sobre
antecedentes familiares de muertes sin causas
definidas en algin miembro de 1a familia; ésta aitimo
por interrogatorio a las madres o responsables de Ios
pacientes; asi como aclarar aquellos puntos que
causen duda o inquietud.

€on los pacientes autorizadas, se procede a realizar
la toma de un trazo electrocardiografico, asi como
también realizar un chequeo minusioso del paciente
haciendo énfasis en la exploracion cardiolggica.

Se analiza el trazo electrocardiografico calculando
ritmo, frecuencia, ejes electrecardiograficos, trazos
anormales y sobre todo el calcuic del segmenta Q-T
mediante la  formula de Bazett que es:
0-T medido / VR-R ; y se determina si éste es mayor
ge 0.5 segundos para poderlo coensiderarla camo
diagnostico del Sindrome de Jervell- Lange Nielsen,
Todo ésto se lleva a la hoja de captura de informacion
detallada en un apartado especial del trabajo.
{Aneso 1)

En caso de gue se corroboren dichas bisquedas
especificas, se explica a la persona responsable del
paciente sobre el diagnostico detectado las
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implicationes delelereas del padecimienio su alcance
familiar y [a probable prevencion de una muerte
inesperada solicitande autorizacian para prolongar et
estudio a sus familiares e iniciarles tratamiento
profilactitco a todos los implicades {ésto ditimo
propuesio para trabajos posteriores).

DEFINICION DE LAS URRIABLES ¥ ESCALAS DE MEDICION,
+ Segmento O-T mayor de 8.44 segundos.

+ Hipoacusia
* RAntecedentes de muerte inexplicable en familiares.

DISEND ESTADISTICO.

frecuencia de medicion de tendencia central para
obtener una curva normal.

Prueba exacta de Fisher y poder alfa para obtener

grade de error en una poblacion pequeiia.
RECURSOS,

RECURSOS HUMANOS. Se conta con la participacion
primeramente de un asesor de tesis experto en el
tema asi como un asesor metodologico para Ia
fidedigna y significativa aceptacion def trabajo.

£l servicio de Rudiologia parlicipé asesorandonas en
los aspectos referentes a su especialidad, también su
personal administrativo se encargod de citar a los
pacientes elegidos para peder realizar el estudio,
Enfermeria trabajo con nosotros facilitandonos los
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materiales, equipo y atendiendo las necesidades que
se presentaran durante el trabajo 4 de los pacientes.

RECURSOS MRTERIALES. £l trabajo se realizo en base al
apoyo bibliografico obtenido de fas bibliotecas del
Hospital Infantil de Mexico, Instituto Nacionai de
Cardiologia y banco de datos del Internet y Medline
de nuestro hospital. Se cont4 con la papeleria
necesaria para la elaboracion de tabla de recoleccion
de datos, cuestionarios, papel para graficas y hojas
especiales de electrocardiograma. Asi también se
conté con el electrocardiografo facilitado por el
servicio de Cardiolagia del hospital.
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RESULTADOS.

fueron 26 pacientes que cumplieron con ios criterios
de inclusion ya mencionados captados en la consulta
exnterna de Audiolpgia y citados por medio de los
datas encontrados en el enpediente clinico. 18
pacientes (38.4%) se diagnesticaron comeo probables
portadores del SJLN. £l rango de anormalidad del
segmento O-T fué de 0.44 hasta 8.62 medido en
diferentes derivaciones de cada paciente. 16
pacientes (61.5%) no cumplieron con los criterios para
diagnosticar el SJLN. 12 pacientes (46%) presentaron
hipoacusia hereditaria. 14 pacientes (53.8%) se
calalogaron como hipoacdsicos “sin causa aparenie®.
Un paciente {3.8%), presento un segmento 0-T de 8.62
en una de las derivaciones, que promediandolas con
ias stras derivaciones se obtuvo una cifra de 8.5 por
la que se diagnosticd cemo probable portador del
SJLN; El paciente tuvo 1a edad promedio de los nifios
estudiados. No hubo otros pacientes con un segmentn
4-T mayor de ésta cifra. Nueve pacientes (34.6%)
presentaron un segmento  (-T entre 844 y 08.49
diagnosticandose también como probables portadores
deif SJLN. Dieciseis pacientes presentaron ef segmento
Q-T entre 8.37 y 8.43. No hubo pacientes con cifras
menores a eésta,

Los pacientes ton SJLN no tuvieron antecedentes
familiares de muerte subita (sin causa aparente) o
lipotsmia; as1  como tampocto  sintomatologia
sugetstiva al momento del diagnostico.

De 1os 12 pacientes con hipoacusia hereditaria, 5
(41.6%) presentaren el Q-T prolongade y 7 no (58.3%).
Ningdn paciente tuvo antecedentes de cardiopatia ni
lipatimias sin causa aparente.
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DISCUSION.

Como se menciona en Ja bibliografia, la presencia det
Sindrome de Jeruvell- Lange Nielsen en la poblacion
mundial es baja. En nuestro estudis, 18 pacientes
presentaron criterios para diagnosticarlio como
sospechosos del SJUN. No podemos considerarlos
cemo portadores contundentes de! SJLN debido a que
no es una poblacién homogénea asi como tampoco
contamos con estudio cromosomicos, siendo esto
uitimo un eiemento a donde se dirigen actualmente
ios estugios diaghosticos. Sin embargo cabe
mencionar que también a nivel mudial, éste sindrome
no ha sido ampliamente agotado Yy cuyo diagnéstico
puede pasar desapercibido confundiéndolo con otras
patologias como crisis convulsivas atonicas o eventos
vasovagales par ejemplo. Dtra posible causa de la
haja incidencia del padecimiento es que antes de
1985 la clasificacion del sindrome de Q-T [argo se
hacia con un segmento 0-T mayor de 8.5, cambiando
posteriormente a ésta fecha al diagnosticarse con
una medicién mayor de 8.44 con in que incrementd
mas nuestra pahlacion. Se ha mentionado en citas no
bibliograficas (conferencias de expertos) que tal
enfermedad es progresiva segun la edad y que quiza
al momento del! estudio cursan asinliomaticos
pudiéndose presentar a edades posteriores debiendo
corroborario con un estudio cromosomico Y
electrocardiografico. En nuestro estudio no hubo
correlacion alguna de edad y sexo con el SJLN. fsi
tambieén, en nuestra instilucion es el primer estudio
realizado sobre éste tema y la poblacian incluida es
poca para poder emitir una conclusion definitiva. El
resto de los pacientes no integraron el diagnéstico
por completo. Encontramos una importante relacion
entre los antecedentes familiares de hipoacusia y el
sindrome 3aun sabiendo que el padecimiento se
transmite de manera autosomica rescesiva o por
consanguinidad 1a cual ne se presentd en ningdn casa




LSTA TESIS [NC SALR
DE LA BIBLUICTRE .

CONCLUSIBN.

Pademos concluir que el sindrome de Jervell- Lange
Nielsen es una entidad poco estudiada aan y que su
diagnastico debe sospecharse en pacientes con
hipoacusia sin etiologia definida, tuadro clinica de
eventos sincopales o alteracion en el segmento Q-T.
En nuestro trabajo podemos decir que mas de la
mitad de la poblacion hipoacisica no tiere causa
aparente en su etiologia. Por otro lado notamaos que
de todos los pacientes con hipoatusia tanto
hereditaria como de causa no aparente en casi la
mitad de ambos grupos se pudo diagnosticar el SJLN,
por lo gue es importante tomar en cuenta éste
hallazgo para en adelante dar importancia a la toma
de electrocardiograma a ésta poblacion. Su presencia
implica 1a obligacién de estudiar a la famifia y mas
aun, aquellos con sintomas premoenitorios para asi
evitar el riesgo de una muerte inesperada en aguellos
pacientes propensos. fisi también obliga a iniciar
tratamiento profilactico a los portadores del
sindrome.

Esperamos que éste trabajo dé la pauta a realizar
maysores investigaciones sobre el tema y contribuya a
la bdsqueda del padecimiento para aumentar la
poblacién estudiada y dar mayor representatividad
dei Sindrome de Jervell- Lange Nielsen en el pais.

De tas casos con alta probabitidad de portar el SJLN
se realizara un estudio genético para intentar
demostrar alguna alteracion en los cromosomas 3, 7 y
11 el cual sera tema de trabajos posteriores.
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ANEHO 1

FORMATOD DE CAPTURA DE INFORMACION

FICHR BE IDENTIFICACION.

Nombre:

tdad: Sexno: No. de registra:
Lugar de captacion:

Lugar de origen:

Direccion; Telefono:
Nombre dei responsable:

RANTECEDENTES DE IMPORTANCIAR.

cExiste aigun famitiar con hipoacusia?

Si No Especifique:

¢Ediste algin familiar can algan tipo de cardiopatia?

St No Especifique:

¢Hay antecedentes de consnguinidad?

Si No Especifique:

i¢Hay en la familia antecedentes de algin miembro fallecido sin
tausa bien definida?

Si No Rango:

iHay en ta familia antecedentes de fipotimias sin causa
evidente?

i No Rango:

iSu hijo nacio con hipoacusia o @ que edad se presentg ésta?

Si No Edad:

iSu hijo(a) presenta crisis convulsivas?

Si No

Mencione el cuadro ciinico que presenta.

Tratamiento:




¢Su hijola) tiene algun tipo de cardiopatia?

Si Nb Tipo:
iSu hijo{a) presenta lipotimias sin causa aparente?
Si No Tiempo de evojucion:

Enplique el cuadro clinico que presenta

éSu hijo(a) se queja de dolor precordial?
Si No Tiempo de evolucion:

Mencione otro sintomas acompafiantes.

Tipo de hipoacusia que presenta

Para ser ilenado por ef médico
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Estudies realizados

Tratamiento

ESTUDIO ELECTRDCARDIOGRAFICO

Ritmo:

Frecuencia cardiaca;

Eje de 1a anda P:

£je de QRS:

Segmento 0-T:

Anormalidades electrocardiagraficas:
Comentarios:

Trazo:



24

ANERD 2

HOSPITAL ENFANTIL DE MEHICO
"FERERICD GOMEZ”

DEPARTAMENTO DE CARDIOLOGIA
"RIESGO DE MUERTE SUBITA EN NINDS CON
HIPORCUSIA™

HOJA DE AUTORIZACION
INUESTIGRDOR RESPONSABLE: BR. ALFREDD 1 ZCAIND RLARCON

Por medio del presente dotumento concedo autorizacion al
servicio de Cardiologia para que se !e realice a.
i el estudio
electrocardiografica propuesto con fines diagndsticos y de
investigacion. isi también he sido informado completamente
sobre el estudio que llevan a caho, el tipo de padecimiento que
buscan, una amplia explicacion de la enfermedad y los riesgos
que esta conlieva si acaso se diagnostica el problema,

He sido informado también scbre la inocuidad del estudio y los
beneficios que se obtienen al diagnosticar el padecimiento.

Estoy en pleno derecho de no autorizar el estudio a mi hijo(a) si
asi considero y de no hacerlo, )3 atencion y servicios prestades
por el Hospitat Infantil de México seran de igual calidad que
siempre he recibido.

Rl aceptar me comprometo a colaborar can el personal que lleva
a cabo dicho trabajo en beneficio de mi hijo y ala vez de 13 nifiéz
mexicana.

Autoriza

{Nomhre g firmal

Testiges____ e
(Nombre y firma)




